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1. Einleitung    
Der longitudinale tibiale Reduktionsdefekt ist eine sehr seltene Fehlbildung, die mit einer 
Inzidenz von 1:1.000.000 Lebendgeburten auftritt (Brown 1971). Kennzeichnend ist das 
teilweise oder komplette Fehlen der Tibia im Sinne einer Tibiaaplasie, bzw. –hypoplasie. 
Einhergehend ist oft eine Klumpfußdeformität, eine Kniebeugekontraktur und eine 
Verkürzung der betroffenen Extremität zu beobachten. Im Lebensverlauf kommt es durch 
Belastung der Gliedmaße bei mangelnder medialer Abstützung durch Fehlen oder 
Hypoplasie der Tibia, additiv zu einer Varisierung des betroffenen Unterschenkels und 
damit zur Abnahme der Funktionalität. Hinzu kommt die oft mangelnde, bzw., im Falle 
einer totalen Aplasie, fehlende Ausbildung von Knie- und oberen Sprunggelenk.  
Häufige Begleiterscheinung sind u.a. insbesondere Strahlendefekte. Des Weiteren kann 
eine Tibiaaplasie oder –hypoplasie als Bestandteil von Syndromen zum Vorschein 
kommen. Diesem Thema ist der Abschnitt 3.5 dieser Dissertation gewidmet.  
Seit Mitte des 19. Jahrhunderts ist das Krankheitsbild der Tibiaaplasie literarisch erwähnt 
(Otto 1841). Es sind inzwischen vereinzelt Klassifikationen (Salzer 1960) und 
Therapieschemata entwickelt worden, wobei die Amputation der betroffenen Extremität 
lange als Therapie der Wahl galt (Bade 1906). Die heute etablierten Klassifikationen nach 
Kalamchi et Dawe (1978) und nach Jones (1985) orientieren sich rein an knöchernen und 
anatomischen Gegebenheiten. Ein Komplex zwischen zweckmäßiger Diagnostik, 
resultierender Klassifikation und eines sinnvollen Therapieschemas unter Abwägung 
prognostischer Aspekte fehlte jedoch bis zum 21. Jahrhundert. 
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2. Zielsetzung      
Das Ziel dieser Arbeit ist, das Krankheitsbild der kongenitalen Tibiaaplasie, bzw. –
hypoplasie klarer zu definieren, die Erkenntnisse bezüglich Äthiologie, Pathogenese, 
Diagnostik und Therapie seit dem 19. Jahrhundert aufzuzeigen und neuen, eigenen 
Konzepten gegenüber zu stellen.  
 
Anhand der hier zu Grunde liegenden Studie werden die bekannten Klassifikationen des 
kongenitalen tibialen Reduktionsdefektes gegenübergestellt und an einem 
Patientenkontingent von 66 Patienten (98 Gliedmaßen) angewandt. Untersucht wurde die 
Handhabbarkeit einer Klassifikation im klinischen Alltag, die Validität der jeweilig zu 
Grunde liegenden diagnostischen Technik, die prognostischen Wertigkeit hinsichtlich einer 
Therapie und die Rolle moderner Bildgebung zur präoperativen Diagnostik. 
Des Weiteren wurde der Therapieverlauf 21 eigener Patienten retrospektiv, unter 
Verwendung der dokumentierten Krankengeschichten und früherer radiologischer 
Aufnahmen rekonstruiert. Besonderes Augenmerk lag hier auf der Entwicklung der 
Gliedmaßen unter der extremitätenerhaltenden Therapie nach Weber bei totaler 
Tibiaaplasie. Bewertet wurden, sowohl die Achsenkorrektur, als auch die Ausbildung von 
Gelenkflächen im zeitlichen Verlauf. 
 
Diese Dissertation verdeutlicht die immense Bedeutung moderner diagnostischer 
Verfahren und der Verwendung einer Klassifikation, die als wichtige prognostische 
Faktoren auch das Vorhandensein und die Funktionsfähigkeit muskulärer und 
kartilaginärer Anlagen berücksichtigt. Des Weiteren wird die operative, 
gliedmaßenerhaltende Therapie nach Weber ausführlich dargestellt und diskutiert. 
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3. Wissenschaftlicher Hintergrund / Literaturüberblick 
3.1 Definition 
Bei der kongenitalen Tibiaaplasie (engl.: congenital aplasia of the tibia) handelt es sich um 
eine angeborene longitudinale Fehlbildung der unteren Extremität. Primär kennzeichnend 
ist die fehlende Entwicklung, bzw. die Reduktion der Tibia.  
Die kongenitale Tibiaaplasie wurde erstmals 1841 von Otto beschrieben. Einige Autoren 
erwähnen Billroth als Erstbeschreiber der Tibiaaplasie (Dankmeijer 1935).  
Die Ätiologie dieser Fehlbildung bis heute nicht vollkommen geklärt. Bereits früh wurden 
diverse exogene Noxen in betracht gezogen, wie z.B. ionisierende Strahlung (Bagg 1922) 
aber auch endogene Faktoren wurden vermutet, z.B. Stoffwechselerkrankungen 
(Duraiswami 1952) oder Mangelernährung der Mutter (Warkany et Nelson 1941). 
Während der Begriff „Aplasie“ ein komplettes Fehlen der Tibia suggeriert, ist zu 
erwähnen, dass die Ausprägung des unter diesen Begriff zusammengefassten tibialen 
Defektes variieren kann. Sodass heute unter der Krankheitsbezeichnung „Tibiaaplasie“ 
Abstufungen von Tibiaagenesie bis zur Tibiahypoplasie subsumiert werden.  
Viele Autoren beziehen auch sekundäre Begleitfehlbildungen in ihre Definition mit ein. So 
hat erstmals Herzog 1946 im Rahmen seiner Dissertation die charakteristischen Merkmale 
der Tibiaaplasie zusammengefasst. Nach seiner Auffassung umfasst das Krankheitsbild der 
Tibiaaplasie die Flexionskontraktur im Kniegelenk mit Luxation des Fibulaköpfchens, eine 
kompensatorische Hyperplasie der Fibula, die Prominenz des Malleolus externus und die 
sekundäre equino-varus-Stellung des Fußes (Herzog 1946). 
In Verwendung befindliche Synonyme der Tibiaaplasie sind die tibiale Hemimelie, bzw. 
Dysmelie. 
 
3.2 Epidemiologie 
Die kongenitale Tibiaaplasie ist eine äußerst seltene Extremitätenfehlbildung. Während 
Joachimsthal 1894 von 31 literarisch bekannten Fällen berichtet, konnte Herzog 1946 138 
Fälle weltweit ermitteln und O’Rahilly 1951 bereits über 200. Die Häufigkeit der 
kongenitalen Tibiaaplasie beträgt 1 : 1.000.000 lebend Geborenen (Brown 1971).  
Über die Geschlechtsverteilung finden sich in der internationalen Literatur keine 
einheitlichen Angaben. Ein gehäuftes Auftreten beim männlichen Geschlecht wird erwähnt 
(Aletter 1932). Salzer (1960) und Myers (1905) beschreiben sogar ein Verhältnis von m:w 
von 2:1. Aitken dagegen konnte 1971 keine Bevorzugung eines Geschlechtes feststellen. 
Bezüglich des uni-, bzw. bilateralen Auftretens der kongenitalen Tibiaaplasie sind die 
Daten in der Literatur eindeutiger. Die Fehlbildung ist häufiger einseitig als beidseitig 
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festzustellen (Burckhardt 1890). Tooms berechnet 1990 eine bilaterale Affektion in 30% 
der Fälle.  
Zur Seitenverteilung überwiegt literarisch die Meinung, dass im Fall eines einseitigen 
Auftretens der kongenitalen Tibiaaplasie, die rechte untere Extremität im Vergleich zur 
linken häufiger betroffen ist (Aletter 1932). Dagegen steht die Aussage von Blauth et 
Willert, die keine Bevorzugung einer Seite feststellten (Blauth et Willert 1963) 
Des Weiteren besteht keine Einigkeit bezüglich der Häufigkeitsverteilung von partieller 
und totaler Tibiaaplasie. Koebke et Brade gaben 1980 ein Überwiegen der partiellen 
gegenüber der totalen Aplasie der Tibia an. Dem entgegen stehen die Meinungen anderer 
Autoren, die ein häufigeres Auftreten der totalen Tibiaaplasie beobachten konnten (Aletter 
1932). 
 
3.3 Ätiologie und Pathogenese 
Die Ätiologie der kongenitalen Tibiaaplasie ist bis heute noch nicht geklärt. Bereits die 
ersten Fallberichte enthielten diverse Ansätze möglicher auslösender Faktoren 
(Joachimsthal 1894). Diskrepanzen bestehen ebenso bezüglich des Zeitpunktes des 
Einwirkens eines möglichen Auslösers. Einigkeit herrscht nur in der Annahme, dass 
schädigende Faktoren schon sehr früh in der embryonalen Entwicklung wirken müssen 
(Frantz et O'Rahilly 1961).  
Hinsichtlich möglicher auslösender Faktoren wurde schon früh zwischen möglichen 
exogenen und endogenen Einflüssen unterschieden (Nigst 1927). Einige Autoren 
vermuteten sogar eine Kombination mehrerer schädigender Faktoren als Ätiologie 
morphologisch gleichartiger Extremitätenfehlbildungen (Henkel et Willert 1969). Salzer 
stellt 1960 die These auf, dass knöcherne Fehlbildungen, wie auch die Tibiaaplasie, durch 
das Zusammenwirken individueller endogener Veranlagungen und exogener Faktoren 
entstehen. Er ist der Meinung, ein minderwertiges Skelettsystem werde vererbt und 
verschiedene exogene Einflüsse könnten dann zu Skelettveränderungen führen.  
Die in der Literatur erwähnten möglichen schädigenden Einflüsse lassen sich grob in  
mechanische -, biologisch -, toxisch -, physikalisch -, metabolisch -,  psychisch -  und 
genetisch bedingte Faktoren unterscheiden.  
 
Mechanische Faktoren:  
Bereits 1894 wurde von Joachimsthal die Theorie aufgestellt, dass die Tibiaaplasie mit 
einer Raumeinengung in utero im Zusammenhang stehen könnte. Weitere Autoren 
schlossen sich dieser Meinung an und nannten als entscheidenden Hinweis Narben und 
Einziehungen im Bereich des Skelettdefektes, die auf Verklebungen der Haut mit dem 
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Amnion hinweisen, die dann die Weiterentwicklung der betroffenen Extremität hemmen 
(Joachimsthal 1894). Dieser These amniotisch bedingter Einflüsse wurde 1946 von Herzog 
widersprochen. Er berief sich auf die von Debrunner 1929 an Kaninchenembryonen 
durchgeführten Tierversuche, in denen dieser durch intrauterine Abschnürung der 
Extremitäten Amputationen induzierte. In diesen Tierversuchen seien jedoch nie 
longitudinale Fehlbildungen provoziert worden. Ähnlich äußerten sich 1952 Ferguson et 
Scott. Sie beriefen sich zum einen darauf, dass das Krankheitsbild der Tibiaaplasie oft 
symmetrisch vorläge und die Fibula meist intakt sei und dies untypisch für 
Amnionanomalien sei. Aletter nannte Uterusanomalien, Uterustumore oder 
Raumforderungen außerhalb der Gebärmutter als mögliche einengende Faktoren (Aletter 
1932). 
 
Biologische Faktoren: Joachimsthal stellte 1894 die These auf, Gliedmaßenfehlbildungen 
könnten mit dem Alter der Mutter zusammenhängen. Er hatte beobachtet, dass die Mütter 
von Patienten, die an Tibiaaplasie leiden, zum Zeitpunkt der Geburt noch sehr jung waren.  
Hootnick et al. halten anatomische Gefäßanomalien für einen ätiologischen Faktor der 
kongenitalen Tibiaaplasie. Sie berufen sich auf die zeitgleiche Anlage von Gefäßen und 
Knochen während der embryonalen Entwicklung. So könnten Anomalien der Gefäße im 
Zusammenspiel mit insuffizienten Kollateralkreisläufen Hämorrhagien und 
Embolisationen nicht kompensieren. Auf diese Weise entstünden Nekrosen, die sich 
morphologisch als Knochendefekt manifestieren (Hootnick et al. 1980). 
Einen weiteren Themenkomplex in diesem Unterpunkt stellen Infektionen durch 
biologische Agenzien dar. 1952 vermuteten Ferguson et Scott einen Mechanismus mit 
bisher unbekannten Viren. Andere Autoren halten Mumps-, Masern-, Varicella- und 
Influenzaviren potentiell verantwortlich für kongenitale Knochendefekte (Cotta et Puhl 
1993). Neben viralen Auslösern stehen aber auch Mikroorganismen wie Treponema 
pallidum oder Toxoplasma gondii im Verdacht skelettale Fehlbildung zu induzieren (Cotta 
et Puhl 1993). Von Wechmar et Vogel veröffentlichten 1986 nach Untersuchungen in 
Simbabwe die Theorie, dass auch chronische Entzündungen, verursacht durch Bilharziose, 
Amöbenruhr oder Infektionen mit Hakenwürmern, eine Rolle spielen könnten. 
 
Toxische Faktoren: Seit 1932 stehen auch Toxine im Verdacht ein ätiologischer Faktor 
der kongenitalen Tibiaaplasie zu sein. Aletter vermutete exzessiven Alkoholkonsum der 
Mutter oder Kontakt zu bestimmten arsenhaltigen Dips aus der Viehwirtschaft für 
wahrscheinlich (Aletter 1932). Seit den frühen fünfziger Jahren sind Stoffe in 
Arzneimitteln als Ätiologie angeborener Skelettfehlbildungen Gegenstand der 
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Überlegungen vieler Wissenschaftler. Duraiswami konnte 1952 in Tierexperimenten an 
Hühnerembryonen verschiedene knöcherne Fehlbildungen induzieren, indem er während 
der embryonalen Entwicklung Thalliumsalze, Sulfonamidderivate, 3-Acetyl-Pyridine und 
Kortison verabreichte, darunter auch die Tibiaaplasie. Anfang der sechziger Jahre erwähnte 
Lenz erstmals Thalidomid als potentiell schädigende Substanz (Lenz 1961). Seine 
schädigende Wirkung wurde bereits 1962 wissenschaftlich anerkannt. In einer 
Fallberichterstattung beschrieben Kietzmann et al. 1986 die teratogene Wirkung von 
Etretinat (Tigason™).  
  
Physikalische Faktoren: Ionisierende Strahlung wurde seit 1922 von mehreren 
Wissenschaftlern als Ätiologie der Tibiaaplasie in Betracht gezogen (Bagg 1922). Bagg 
und Warkany et al. führten dazu tierexperimentelle Untersuchungen durch und konnten 
longitudinale Extremitäten- fehlbildungen induzieren (Bagg 1922). Auch Niethard et Pfeil 
verweisen auf das Potenzial ionisierender Strahlung skelettale Fehlbildungen zu bewirken 
und nennen das Beispiel des Schnürfurchensyndroms durch ionisierende Strahlung 
(Niethard et Pfeil 1992). 
 
Metabolische Faktoren: In der Literatur wird Mangelernährung der Mutter während der 
Schwangerschaft als Ätiologie der kongenitalen Tibiaaplasie diskutiert (Warkany et 
Nelson 1941). Weiter stehen Stoffwechselerkrankungen im Verdacht (Duraiswami 1952), 
und auch genetische Enzymdefekte werden als Ursache skelettaler Fehlbildungen vermutet 
(Wolfgang 1984). 
 
Psychische Faktoren: 1932 stellte Aletter die Theorie auf, dass psychische Belastung der 
Mutter während der Schwangerschaft schädigend auf das Kind wirken und so 
Skelettfehlbildungen induzieren. Als Mechanismus vermutete er, dass psychische Faktoren 
über das Vegetativum Einfluss auf die Durchblutung des Uterus nehmen oder 
Kontraktionen auslösen und so die embryonale Entwicklung beeinträchtigen und 
Fehlbildungen bewirken (Aletter 1932).  
 
Genetische Faktoren: Seit den siebziger Jahren tauchen Annahmen bezüglich einer 
möglichen genetischen Ätiologie der kongenitalen Tibiaaplasie in der Literatur auf. Einige 
Autoren begründen ihre Annahme mit Fällen von gehäuftem familiärem Auftreten der 
Fehlbildung (Pashayan et al. 1971). Hinsichtlich der Syndrome siehe Kapitel 3.5 
„Begleitdefekte und Syndrome“. Klingl verweist darüber hinaus auf die Möglichkeit der 
spontanen Neumutation (Klingl 2004). 
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3.4 Pathologie / Morphologie 
3.4.1 Klinik 
Die klinische Symptomatik der kongenitalen Tibiaaplasie ist sehr variabel ausgeprägt und 
betrifft oft die gesamte untere Extremität. Der Schweregrad ist dabei vom Ausmaß der 
Tibiafehlbildung abhängig (Kalamchi 1989). Im Folgenden werden alle Formen der 
tibialen Fehlbildung erläutert, die im Allgemeinen klinischen Fachgebrauch unter dem 
Begriff Tibiaaplasie zusammengefasst werden. Dazu gehören neben der totalen 
Tibiaaplasie sowohl die Aplasieformen der distalen, proximalen und biterminalen 
Tibiaaplasie, als auch die Tibiahypoplasie und die tibiofibulare Diastase. 
Eine normale neurologische, psychomotorische und psychologische Entwicklung ist meist 
zu beobachten, einige Autoren berichten sogar von einer normalen bis 
überdurchschnittlichen Intelligenz (McKenzie 1957). Vegetativ ist in der Regel eine 
regelrechte Durchblutung und Oberflächensensibilität zu beobachten (Dankmeijer 1935). 
 
Totale Tibiaaplasie: (s. Anhang, Bild 1, Bild 8, Bild 9 & Tafel 1) Bei komplettem Fehlen 
der Tibia (Agenesie) ist die gesamte Symptomatik am stärksten ausgeprägt. Der ganze 
Unterschenkel ist bereits bei der Geburt verkürzt und kann eine varische Biegung 
aufweisen (Aitken 1971). Kennzeichnend ist die Fehlstellung im Knie- und im oberen 
Sprunggelenk, kombiniert mit einer Kniebeugekontraktur. Eine aktive Streckung im 
Kniegelenk ist bei fehlender oder stark verminderter Funktion der Quadricepsmuskulatur 
meist nicht oder nur sehr eingeschränkt möglich (Kalamchi 1989). Bei totaler Tibiaaplasie 
zeigt sich eine völlige Instabilität im Kniegelenk, mit Subluxation des Fibulaköpfchens, 
das prominent dorso-lateral der lateralen Femurkondyle unter der Haut tastbar ist (Salzer 
1960). Im oberen Sprunggelenk zeigt sich durch Subluxation eine Klumpfußdeformität mit 
einer extremer Varusstellung des Rückfußes, kombiniert mit einer Spitzfußkomponente 
sowie einer vermehrten Adduktion und Supination im Vorfuß (Nigst 1927). Das 
dislozierte, distale Fibulaende ist als prominenter Außenknöchel unter der Haut tastbar 
(Salzer 1960). Häufige Begleitsymptome der kompletten Tibiaaplasie ist eine Beteiligung 
von Hüfte und Femur sowie Strahlendefekte. So kann eine Hüftgelenksdysplasie oder 
Hüftgelenksluxation vorliegen (Blauth 1963). Der distale Femur kann ebenfalls hypo- oder 
dysplastisch sein (PFFD). Das Variationsspektrum reicht von einer einfachen Hypoplasie 
der distalen Femurepiphyse, unterschiedlicher Größe und Form der Femurkondylen, 
Abflachung der Fossa interkondylaria bis hin zu knorpeligen- oder knöchernen Anbauten 
(Jones et al. 1978), bzw. einer Femurdoppelung (Ehrlich 1885). Eine Patella ist nicht 
ausgeprägt oder stark hypoplastisch (Dankmeijer 1935) und auch das Fußskelett kann 
variable mediale Strahlendefekte zeigen, reichend von einer einfachen Hypoplasie der 
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Großzehe bis hin zum kompletten Fehlen von Strahlen (Gray 1948). Einige Autoren 
Berichten von Syndaktylie (Pratt 1971). Ebenso wie das Fehlen von Zehen kann 
Polydaktylie oder gar Diplopodie auftreten (O'Rahilly 1951). 
Das Gehen auf der betroffenen Gliedmaße ist nicht möglich. Kinder mit totaler 
Tibiaaplasie bewegen sich krabbelnd und auf den Knien rutschend fort. Eine 
Orthesenanpassung ist durch den Grad der Fehlbildung nur eingeschränkt möglich. Auch 
mit Orthesen, bzw. Orthoprothesen ist kein zufriedenstellendes Gangbild erzielbar. Die 
Patienten benötigen oft zusätzliche Hilfsmittel wie Rollatoren etc.. 
 
Distale Tibiaaplasie: (s. Anhang, Bild 2 & Tafel 2) Bei dieser Form der partiellen 
Tibiaaplasie ist ein proximaler Tibiarest vorhanden. Sie tritt häufiger auf als die proximale 
Aplasie der Tibia (Joachimsthal 1894). Die Gesamtsymptomatik ist meist weniger stark 
ausgeprägt als bei totaler Tibiaaplasie.  
Es kann ein funktionsfähiges und stabiles Kniegelenk ausgebildet sein (Aletter 1935), ohne 
Dislozion des proximalen Fibulaköpfchens. Die Funktionalität des Gelenkes hängt jedoch 
von der Beschaffenheit des Tibiarudiments ab. Ist die Tibiaanlage sehr klein, so kann das 
klinische Bild dem einer kompletten Tibiaaplasie entsprechen. In diesem Fall kommt es 
wie bei totaler Tibiaaplasie zur Subluxation und Fehlstellung im Kniegelenk (s.o.). Eine 
Patella ist in der Regel angelegt, kann jedoch ebenfalls hypoplastisch sein (Albert 1877). 
Die Funktionsfähigkeit der Quadricepsmuskulatur ist meist erhalten, eine 
Flexionskontraktur im Kniegelenk besteht nicht oder ist von geringer Ausprägung (Blauth 
1965). In der Regel treten am distalen Unterschenkel die gleichen Symptome wie bei 
kompletter Tibiaaplasie in milder Form auf (s.o.). Sowohl Begleitfehlbildungen wie 
Strahlendefekte oder Polydaktylie als auch eine Affektion von Hüftgelenk und Femur sind 
ebenfalls möglich, insgesamt jedoch seltener als bei totaler Tibiaaplasie.  
Kinder mit distaler Tibiaaplasie verwenden zu Laufbeginn den Innenknöchel und den 
Außenrand des luxierten Fußes als Auflagefläche (s. Anhang, Bild 10 & 11). Durch ein 
funktionsfähiges Kniegelenk ist das Gangbild vom Bewegungsablauf her zwar 
gleichförmiger als bei totaler Tibiaaplasie, jedoch sowohl die Subluxationsstellung des 
Fußes und Instabilität im oberen Sprunggelenk als auch die Unterschenkelverkürzung 
ermöglichen kein zufriedenstellendes Gangbild. Eine Versorgung mit Orthesen, bzw. 
Orthoprothesen ist möglich und lässt bei funktionsfähigem Kniegelenk ein 
zufriedenstellendes Gangbild zu. Die Deformität des Fußes lässt sich jedoch nicht durch 
alleinige Schienung durch die Orthese / Orthoporthese ausgleichen. 
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Proximale Tibiaaplasie: (s. Anhang, Bild 3) Bei proximaler Tibiaaplasie ist ein distaler 
Tibiarest vorhanden. Diese Form der partiellen Tibiaaplasie ist viel seltener als die distale 
Tibiaaplasie (s.o.) (Joachimsthal 1894). Auch hier ist die Gesamtsymptomatik von der 
Ausprägung der Aplasie abhängig. Eine geringe Unterschenkelverkürzung ist in der Regel 
zu beobachten, eine Varusfehlstellung des Unterschenkels kann ausgeprägt sein. Wie bei 
kompletter Aplasie der Tibia ist kein Kniegelenk ausgebildet. Es zeigt sich im Bereich des 
Kniegelenkes eine Symptomatik wie bei totaler Tibiaaplasie in Form einer Fehlstellung im 
Kniegelenksbereich, Instabilität und Subluxation des Fibulaköpfchens nach dorso-lateral. 
Eine Flexionskontraktur ist ebenfalls geringer ausgeprägt als beim Vollbild der kompletten 
Tibiaaplasie und kann ganz fehlen. Die Patella ist bei proximaler Tibiaaplasie meist 
hypoplastisch, sowohl eine Agenesie als auch eine regelrechte Ausbildung ist jedoch 
möglich. Begleitfehlbildungen der Hüfte sind gelegentlich anzutreffen (s.o.). Eine Hypo- 
oder Dysplasie des Femurs ist meist assoziiert und insgesamt häufiger anzutreffen als bei 
distaler Tibiaaplasie. 
Bei der proximalen Form der partiellen Tibiaaplasie sind regelrechte Strukturen und 
Beweglichkeit im Bereich der Sprunggelenke und des Fußes anzutreffen. Eine 
Klumpfußdeformität ist in der Regel nicht zu beobachten, Begleitfehlbildungen des 
Fußskelettes und der Zehen (s.o.) mit resultierender Einschränkung der Beweglichkeit sind 
möglich, allgemein aber seltener als bei totaler oder distaler Tibiaaplasie.  
Das Gangbild bei proximaler Tibiaaplasie ist variabel, je nach Ausmaß der Tibiaaplasie. 
Als positiv zu beurteilen ist, dass der Fuß meist normal als Auflagefläche verwendet wird, 
negativ dagegen wirken sich die Unterschenkelverkürzung und die Abknickung des 
Unterschenkels aus. Bei sehr kurzem Tibiaresiduum ist der Unterschenkel in so hohem 
Maße instabil und verkürzt, dass ein zufriedenstellendes Gangbild nicht zu erreichen ist. Ist 
das proximale Ende der Tibia nur geringfügig aplastisch, ist das Gehen möglich. Es zeigt 
sich ein hinkendes, unausgeglichenes Gangbild. Eine Versorgung mit Orthesen / 
Orthoprothesen ist möglich. Während bei gering ausgeprägter Aplasie und vorhandener, 
bzw. teilweise vorhandener aktivem Beugevermögen im Kniegelenk nach 
Orthesenversorgung und anschließendem Beillängenausgleich ein gutes Gangbild erzielt 
werden kann, ist es in sehr ausgeprägten Fällen von proximaler Tibiaaplasie mit assoziiert 
fehlender Quadricepsfunktion eher schwierig die, für das Gehen nötige Stabilität zu 
erreichen.  
 
Biterminale Tibiaaplasie: (s. Anhang, Bild 4) Bei dieser Form der Aplasie ist nur ein, in 
Unterschenkelmitte befindlicher, tibialer Rest vorhanden (Weber 2006). Diese Aplasieform 
ist sehr selten, tritt aber insgesamt häufiger auf als die proximale Tibiaaplasie. Das 
3. Wissenschaftlicher Hintergrund / Literaturüberblick 
 10
klinische Gesamtbild ist auch hier stark von der Ausprägung der Tibiaaplasie abhängig und 
betrifft den gesamten Unterschenkel. Bei starker Ausprägung entspricht es der 
Symptomatik der totalen Tibiaaplasie, bei geringgradiger Ausprägung zeigt sich ein 
symptomatisches Mischbild aus distaler und proximaler Tibiaaplasie (s.o.).  
Wie der Grad der Fehlbildungen ist bei der biterminalen Tibiaaplasie auch das 
Gehvermögen sehr variabel. Das Gangbild kann bei schwacher Ausprägung, das heißt bei 
geringer biterminaler Aplasie und funktionsfähiger Quadricepsmuskulatur, annähernd 
normal sein. Eine Orthesenversorgung und anschließender Beinlängenausgleich sind in der 
Regel zum Erhalt der Stabilität notwendig. 
Bei höhergradiger Aplasie wird keine Gehfähigkeit erreicht. Wie bereits im Abschnitt 
„Totale Tibiaaplasie“ beschrieben, ist eine Orthesenanpassung bei hohem Fehlbildunsgrad 
nur eingeschränkt möglich. Auch mit Orthesen, bzw. Orthoprothesen ist bei starker 
Ausprägung biterminaler Tibiaaplasie kein zufriedenstellendes Gangbild erzielbar. Die 
Patienten benötigen meist zusätzliche Hilfsmittel wie Rollatoren etc.. 
 
Tibiahypoplasie: (s. Anhang, Bild 5) Die Tibiahypoplasie ist eine der leichtesten 
Ausprägungen des breiten Spektrums der tibialen Fehlbildungen (Tuli et Varma 1972). Das 
klinische Bild zeigt eine Verkürzung des Unterschenkels meist ohne assoziierte 
Krümmung. Die Affektion von Knie- und oberen Sprunggelenk ist vom Ausmaß der 
Hypoplasie abhängig. Im Großteil der Fälle ist ein stabiles und funktionsfähiges 
Kniegelenk zu beobachten. Eine Kniegelenkskontraktur tritt selten auf. Gelegentlich 
kommt es jedoch trotzdem zu einer Subluxation des Fibulaköpfchens (Klingl 2004). Die 
Quadricepsmuskulatur ist bei Tibiahypoplasie in der Regel erhalten und ermöglicht dem 
Patienten eine aktive Streckung im Kniegelenk. Das obere Sprunggelenk kann bei 
schwacher distaler tibialer Hypoplasie annähernd normal und stabil ausgebildet sein. 
Vereinzelt werden auch instabile, hypoplastische Gelenkverhältnisse beobachtet, die mit 
einer Varusfehlstellung, bzw. Abknickung im Knöchelbereich oder einer Insuffizienz der 
unteren tibiofibularen Syndesmose einhergehen. Eine Klumpfußdeformität ist bei dieser 
Form der Tibiaaplasie selten. Die Beweglichkeit im Fuß- und Sprunggelenksbereich ist 
meist normal ausgeprägt.  
Begleitfehlbildungen von Hüfte und Femur sind auch hier möglich, ebenso wie 
Strahlendefekte des Fußskeletts. In der Regel ist bei hypoplastischer Tibia die Schwere der 
Begleitdefekte im Vergleich zur Tibiaaplasie weniger stark ausgeprägt. Die Patella ist 
meist regelrecht ausgebildet oder leicht hypoplastisch (Albert 1877).  
Das Gangbild ist auch bei Tibiahypoplasie variabel und von ihrer Ausprägung abhängig. 
Es kann sich bei milder Verlaufsform weitestgehend normal darstellen und lediglich bei 
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schwacher aktiver Muskelfunktion durch eine leicht hinkende Komponente geprägt sein. 
Zudem kann eine mögliche Beinlängendifferenz oder Varusfehlstellung im Unterschenkel 
zusätzlich das Gangbild negativ beeinflussen.  
In schweren Fällen kann eine Instabilität in Knie, bzw. oberen Sprunggelenk eine 
Belastung der Extremität erheblich erschweren, sodass es im Moment einer Belastung zu 
Verkippungen des Unterschenkels oder des Fußes kommen kann. So wird häufig die 
Fußaußenkante als Auflagefläche benutzt (s. Anhang, Bild 10 & 11). Des Weiteren kann 
sich eine mangelnde Funktionsfähigkeit der Quadricepsmuskulatur negativ auf die 
Belastungsfähigkeit des Unterschenkels auswirken. Eine Hilfsmittelversorgung in Form 
von Orthesen und anschließendem Schuhhöhenausgleich kann bei Tibiahypoplasie ein 
zufrieden stellendes Gangbild ermöglichen.  
 
Tibiofibulare Diastase: (s. Anhang, Bild 6) Diese Fehlbildungsform gehört, zusammen 
mit der Tibiahypoplasie, zu den leichtesten Ausprägungen der Tibiafehlbildungen (Tuli et 
Varma 1972). Kennzeichnend ist die Diastase der distalen tibiofibularen Syndesmose, 
während die gesamte Kniegelenksregion hier regelrecht ausgeprägt ist. Sowohl die Patella 
als auch die Funktionsfähigkeit der Quadricepsmuskulatur ist ebenfalls normal ausgebildet. 
Die Knöchelregion ist durch das Auseinanderweichen von distaler Tibia und Fibula stark 
verbreitert und es kommt häufig zur Dislokation des Fußes zwischen Tibia und Fibula (s. 
Anhang, Tafel 4 / Bild D). Der Unterschenkel der betroffenen Extremität weist dadurch 
eine Verkürzung auf. Ein oberes Sprunggelenk ist nicht ausgebildet und schafft instabile 
Verhältnisse. Der Fuß ist in seiner Position meist nach medial luxiert und weist eine 
Spitzfußkomponente auf. Während die Beweglichkeit im Kniegelenk normal ist, ist sie im 
gesamten Knöchelbereich stark eingeschränkt. Oben bereits erläuterte 
Begleitfehlbildungen an Hüfte, Femur und Fußskelett sind möglich jedoch seltener als bei 
den bereits besprochenen Aplasie- und Hypoplasieformen. 
Obwohl eine Belastung des Unterschenkels bei tibiofibularer Diastase möglich ist, ist das 
Gangbild aufgrund der Deformität im Knöchelbereich nicht zufriedenstellend. Durch 
Fehlen der normalen Abrollbewegung, durch die Verkürzung des Unterschenkels und 
durch eine mögliche Innenrotation wirkt es abgehackt und unausgeglichen. In besonders 
schweren Fällen laufen die Patienten auf einem Malleolus, meist dem lateralen.  
Eine Orthesenversorgung ist möglich und hilft, das Gangbild zu stabilisieren. Insbesondere 
bei geringer Ausprägung, ohne hochgradige Dislokation und Luxation des Fußes, können 
so gute Ergebnisse erzielt werden. Bei schwerer Deformität bewirkt auch eine 
Orthesenversorgung kaum Besserung des Gangbildes, da eine Korrektur der Fehlstellung 
an sich durch die Orthese nicht möglich ist. 
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3.4.2 Makroskopische Anatomie 
In diesem Abschnitt sollen morphologische Aspekte verschiedener Strukturen und Gewebe 
der unteren Extremität bei kongenitaler Tibiaaplasie genauer veranschaulicht werden. 
 
Knochen: Im Mittelpunkt des Krankheitsbildes der kongenitalen Tibiaaplasie steht die 
Fehlbildung der Tibia. Das Ausmaß der Aplasie ist dabei sehr variabel, reichend vom 
kompletten Fehlen der Tibia bis hin zu minimalen aplastischen Anteilen (s. Anhang, Bilder 
1-6). Neben dem einfachen Fehlen tibialer knöcherner Strukturen treten gelegentlich 
knorpelige tibiale Anlagen in den Bereichen aplastischer Areale auf (Dankmeijer 1935). 
Die knöchernen assoziierten Fehlbildungen der Tibiaaplasie können Hüfte, Femur, Fibula 
und Fußskelett betreffen. Bekannte Begleiterscheinungen der Hüfte sind knöcherne 
Hypoplasie und Aplasie, knöcherne Formabweichungen, Hüftgelenkdysplasie und 
Hüftgelenkluxation. Die Bandbreite an femoralen Fehlbildung ist ebenfalls sehr variabel. 
Sie recht von Formen der Femuraplasie über dysplastische und hypoplastische Zustände 
(sowie PFFD) bis hin zur rein distalen Femurhypoplasie (Blauth 1963). Eine Dysplasie 
kann den ganzen Femur betreffen häufiger bei Tibiaaplasie ist jedoch die distale 
Femurdysplasie. In der Literatur erwähnt sind unterschiedliche Größen und Formen, bis 
hin zur Aplasie einer oder beider Kondylen, eine Abflachung der Fossa intercondylica, 
eine rein knorpelige Anlage des distalen Femurs mit aplastischem lateralen Kondylus und 
diverse Formen knöcherner und knorpeliger Auswüchse (Blauth 1965). Diese Anbauten 
können von unterschiedlichem Ausmaß sein. Sie können als Exostose oder Sporn, sogar als 
komplette Femurgabelung in Erscheinung treten (s. Anhang, Tafel 3) (Erlich 1885).  
Als der, der Tibia direkt benachbarte Skelettanteil weist die Fibula sehr häufig multiple 
morphologische Veränderungen auf (Farmer et Laurin 1960). Oft zu beobachten ist eine 
sekundäre Verformungen aufgrund mangelnder Abstützung bei Fehlen der Tibia (s. 
Anhang, Tafel 4). Häufig wird literarisch von einer Hypertrophie der Fibula berichtet 
(Joachimsthal 1894), aber auch eine Wachstumsverzögerung (Brown 1965) oder 
hypoplastische Fehlbildungen in Form einer Verkürzung und Verschmälerung der Fibula 
(Ferguson et Scott 1952) oder der Atrophie ihrer Gelenkflächen sind möglich (Nigst 1927). 
2005 bezog Weber erstmals die Doppeltanlage der Fibula bei totaler Tibiahypoplasie in 
seine Klassifikation ein (s. Anhang, Bild 7). Dieses Phänomen tritt häufig zusammen mit 
einer Diplopodie auf. 
Das Fußskelett kann bei kongenitaler Tibiaaplasie ebenfalls multiple Fehlbildungen 
aufweisen (Ferguson et Scott 1952). Es sind Lage- und Formanomalien, Fusionen, sowohl 
Aplasien als auch Hypoplasien und Multiplikationen von knöchernen Strukturen im 
Bereich des Fußskeletts bekannt (s. Anhang, Tafel 5) (Nigst 1927). Neben den, in den 
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vorherigen Abschnitten bereits beschriebenen Strahlendefekten mit A- oder Hypoplasie 
von Metatarsalia und Zehen, treten auch oft Aplasien oder Hypoplasien von Tarsalknochen 
auf (Bade 1906). Treten Strahlendefekte auf, so sind meist mediale Skelettanteile des 
Fußskeletts betroffen (Salzer 1960). Eine weitere, das Fußskelett betreffende, 
Fehlbildungsform sind Verdoppelungen, bzw. Mehrfachanlagen von Skelettstrukturen. 
Neben der oben bereits beschriebenen Polydaktylie und Diplopodie treten auch isolierte 
Doppelungen von Talus, Calcaneus und einzelner Metatarsalia auf (Laurin et al. 19644). 
 
Muskeln und Bänder: Das Krankheitsbild der Tibiaaplasie weist viele Variationen 
assoziierter Fehlbildungen von Muskeln und Bändern auf. Im Bereich des Oberschenkels 
sind abnormale Form, Ansatz, Verlauf und Ausdehnung muskulärer Strukturen bekannt 
(Blauth 1965). Einige Abweichungen bezüglich der Muskelansätze ergeben sich direkt aus 
dem Fehlen der Tibia als Insertionspunkt.  
Im Bereich des Unterschenkels fällt eine allgemeine Atrophie der Muskulatur auf, die im 
Verlauf mit dem Grad der Inaktivität zunimmt (Kaehler 1905). Einige Muskeln, die 
normaler Weise die Tibia als Ursprung haben, entspringen an Unterschenkelfaszie und 
Fibula (Billroth 1861) oder auch an der knorpeligen Tibiaanlage (O'Rahilly 1951). Je nach 
Ausmaß der Erkrankung kann die Unterschenkelmuskulatur regelrecht angelegt sein (Tuli 
et Varma 1972), bei schwerer Ausprägung können untereinander Verschmelzungen 
auftreten (Blauth 1965) oder einzelne Muskeln funktionell gar nicht nachgewiesen werden 
(Dankmeijer 1935).  
Bei der Fußmuskulatur verhält es sich ähnlich wie bei der Unterschenkelmuskulatur. Bei 
regelrecht ausgebildetem Fuß sind die Fußmuskeln meist unauffällig, bei Aplasie von 
Skelettanteilen fehlen die zugehörigen Muskeln oder weisen Abnormalitäten bezüglich 
Ansatz, Verlauf und Form auf. Die kleineren Fußmuskeln sind dabei seltener von 
Fehlbildungen betroffen (Koebke et Kock 1986). Die Bandstrukturen und Menisci sind, 
wie die Muskeln, je nach Ausprägung der Gesamtfehlbildung der Gliedmaße, variabel 
ausgeprägt. Bei kompletter Tibiaaplasie fehlen auch meist die Menisci und ligamentäre 
Strukturen im Bereich des Knie- und des oberen Sprunggelenkes, sowie zugehörige Bänder 
aplastischer Skelettanteile. Ist ein funktionsfähiges Kniegelenk angelegt, wie z.B. bei 
distaler Tibiaaplasie, so ist die vollständige Ausbildung des Bandapparates und der 
Menisken wahrscheinlich.  
 
Gefäße und Nerven: Auch wenn Fußpulse und Oberflächensensibilität normaler Weise 
regelrecht vorhanden sind (Dankmeijer 1935), berichten viele Wissenschaftler von 
regelhaft abnormen Verläufen nervaler und angiotischer Strukturen (Gray 1948). 
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Insgesamt sind vaskuläre Aberrationen häufiger und meist gravierender als nervale 
Fehlbildungen. Bekannte Fehlbildungen sind Gefäßaplasien, abnorme Verläufe oder 
Endigungen, aber auch das Vorhandensein nicht einzuordnender Gefäße, die in Verlauf 
und Versorgungsgebiet keinem bekannten, normalen Gefäß zuzuordnen sind. Hootnick et 
al. berichten des Weiteren von abnormen Arterien, die persistierenden embryonalen 
Vorstufen entsprechen (Hootnick et al. 1980).  
Die nervalen Strukturen von Gliedmaßen mit Tibiaaplasie sind weitestgehend normal 
ausgebildet, gravierende Fehlbildungen treten in der Regel nicht auf (Billroth 1861). Es 
gibt Berichte über geringgradige nervale Fehlbildungen und eine hohe Variabilität 
individueller Kompensationsmöglichkeiten (Lejman 1999). 
 
3.4.3 Mikroskopische Anatomie (Histologie) 
Aletter untersucht 1932 die Spongiosastruktur des Talus eines Patienten und vergleicht 
diesen mit normalen Knochen. Er konnte nachweisen, dass der Aufbau der 
Knochenbälkchen eines nicht belasteten Talus bei Tibiaaplasie ähnlich dem, regulär 
belasteter Knochen ist. Koebke und Mitarbeiter haben histologische Untersuchungen an 
verschiedenen Muskelngruppen der Unterschenkelmuskulatur von Patienten mit 
Tibiaaplasie durchgeführt. Die histologischen Präparate zeigen degenerative Prozesse in 
Form einer Inaktivitätsatrophie. Im Querschnitt weisen die betroffenen Muskeln 
unterschiedliche Durchmesser der Muskelfasern auf. Zudem besteht ein deutlicher 
Unterschied im Ausmaß der Fettinfiltration im Vergleich der Muskelgruppen 
untereinander. Die Nerven und Muskelspindeln sind im histologischen Präparat gut 
erhalten. Es zeigt sich, dass bei regelrecht ausgebildetem Fuß die Fußmuskeln makro- und 
mikroskopisch unauffällig sind (Koebke et Kock 1986). 
 
3.5 Begleitdefekte und Syndrome 
Die kongenitale Tibiaaplasie tritt selten isoliert auf (Salzer 1960). Im folgenden Absatz soll 
zunächst die Tibiaaplasie als isolierte Fehlbildung, nicht als Bestandteil eines Syndroms 
betrachtet werden.  
Oft betreffen assoziierte Fehlbildungen die erkrankte Extremität selbst. Der am häufigsten 
beobachtete Defekt ist eine Klumpfußdeformität (Ferguson et Scott 1952). Salzer 
berechnete, dass in 33% der Fälle von kongenitaler Tibiaaplasie eine Hypo- oder Aplasie 
im Bereich der Zehen und des Fußskeletts und in 22% eine Polydaktylie der unteren 
Extremität vorliegt (Salzer 1960). Weitere Begleitfehlbildungen, die untere Extremität 
betreffend, sind Diplopodie (Pfeiffer et Roesekau 1971), Fibuladoppelung (Jones et al. 
3. Wissenschaftlicher Hintergrund / Literaturüberblick 
 15
1978), gleichzeitige Fehlbildungen der Fibula (Farmer et Laurin 1960), femorale Defekte 
und Hüftgelenksluxation, bzw. –dysplasie (Aletter 1932). Williams Clark betont, dass eine 
Hüftgelenksdislokation bei kongenitaler Tibiaaplasie häufiger auftritt als bei jeder anderen 
Fehlbildung (Williams Clark 1975). Die möglichen Defekte des Beckens, der Hüfte, der 
Fibula und des Fußskeletts bei kongenitaler Tibiaaplasie sind im Abschnitt „3.4.2 
Makroskopische Anatomie“ bereits ausführlich dargestellt worden. 
An der oberen Extremität werden ebenfalls diverse Fehlbildungen beschrieben. Im Bereich 
der Röhrenknochen werden Defekte an Ulna und Radius bis hin zur Ulna-, bzw. 
Radiusaplasie mit radialer Klumphand beobachtet (Aletter 1932), des Weiteren auch 
Fehlbildungen im Bereich des Handskeletts (s. Anhang, Tafel 6). Dazu zählen Hypo- und 
Aplasien einzelner Finger, insbesondere des Daumens (Pashsyan et al. 1971), aber auch 
Poly- und Syndaktylien (Aletter 1932), sowie als Maximalausprägung die 
Spalthandbildung (Aletter 1932).  
Begleitfehlbildungen können in seltenen Fällen auch die Wirbelsäule betreffen (Blauth et 
Willert 1963). Bekannte Begleitdefekte hier sind Skoloisen, Ankylosen und lumbosakrale 
Myelomeningozelen (Ogden 1976). 
Im Bereich des Kopfes sind ebenfalls Fehlbildungen verschiedener Organsysteme bekannt. 
Neben abnormalen Formen des knöchernen Schädels kann es auch zu einem verspäteten 
Verschluss der Fontanellen kommen (Wiedemann et Opitz 1983). Andere dokumentierte, 
assoziierte Begleitfehlbildungen am Kopf sind Lippen-Kiefer-Gaumenspalten (Gray 1948), 
Exophthalmus (Jones et al. 1978), angeborene Taubheit (Gray 1948) und 
Ohrmuscheldeformitäten (Majewski et al. 1985). 
Auch Haut und Hautanhangsgebilde können Defekte aufweisen. Im Vorfeld bereits 
erwähnt wurde die Nagelhypoplasie oder -agenesie der Zehen (Richieri-Costa 1987) und 
narbenähnliche Einziehungen im Bereich der knöchernen Fehlbildung (Joachimsthal 
1894). Des Weiteren existieren Berichte über vermehrte Ausbildung von Hämangiomen 
(Blauth et Willert 1963) oder einer hyperelastischen Hautbeschaffenheit (Wiedemann et 
Opitz 1983). 
Ein sehr vielfältiges Spektrum an Begleitfehlbildungen bei kongenitaler Tibiaaplasie 
können die inneren Organe aufweisen. Bekannte Missbildungen im Gastrointestinaltrakt 
sind die Analatresie (Dankmeijer 1935), die Ausbildung eines Mesenterium commune 
(Dankmeijer 1935) oder einer Omphalozele (Ogden 1976). Das Herz kann ein 
Ventrikelseptumdefekt (Pratt 1971) oder einen Atriumseptumdefekt (Hootnick et al. 1983) 
aufweisen, aber auch Dextrocardie (Jones et al. 1978). Auch ein Fall eines spiegelbildlich 
angelegten, rechten Aortenbogens (Pratt 1971) wurde beobachtet. Die Lunge betreffend 
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gibt es einen Bericht einer tracheo-ösophagealen Fistel (Jones et al. 1978). Sehr häufig sind 
auch Organe des Urogenitalsystems betroffen. Die meisten Beobachtungen betreffen 
Fehlbildungen der Gonaden und der äußeren Geschlechtsorgane, wie Kryptorchismus, 
Hoden-Nondescensus, Hypospadie (Gray 1948) oder Hermaphroditismus (Ogden 1983). 
Aber auch die ableitenden Harnwege können assoziierte Fehlbildungen aufweisen, wie die 
Bildung von ektopen Nierengewebe und doppelter Ureteranlage (Jones et al. 1978), die 
Ausbildung dilatierter, verplumpter Ureteren (Wiedemann et Opitz 1983), oder 
morphologische Defekte wie Blasenektropie oder die Bildung einer Kloarke (Ogden 1983). 
 
Im Folgenden sollen nun Syndrome dargestellt werden, deren Bestandteil verschiedene 
Formen der Tibiaaplasie sind. Unterschieden werden muss zwischen erworbenen und 
erblichen Syndromen. Das bekannteste toxisch bedingte Syndrom ist die Thalidomid-
Embryopahtie, die in ihrer Ausprägung eine variable Symptomatik aufweist, jedoch meist 
Arme, Beine und Ohren betrifft und Begleitdefekte an Darm, Herz und Nieren aufweisen 
kann (Lenz et Knapp 1962). Den größten Anteil stellen die verschiedenen genetisch 
bedingten Syndrome dar. Zur besseren Gliederung werden die Syndrome im Folgenden 
nach der Ausprägung der tibialen Beteiligung gegliedert und nacheinander beschrieben. 
 
Tibiaaplasie: Bei der Acheiropodie tritt neben einer symmetrischen transversalen 
Reduktion der Unterarme und Hände auf Höhe der distalen Humeri eine bilaterale Aplasie 
der Füße, der Fibulae und der distalen Tibiadrittel auf. Der Pathomechanismus ist 
unbekannt (Bohomoletz 1930).  
Das Diplocheirie / Diplopodie Syndrom ist ein in der Regel sporadisch auftretendes 
Krankheitsbild unklarer Ätiologie. In der Literatur sind wenige autosomal dominante Fälle 
bekannt. Der Pathomechanismus ist unbekannt. Klinisch zeigt sich eine Verdoppelung oder 
Dreifachbildung der unteren und oberen Gliedmaßen. Die Verdoppelung erfolgt unter der 
Beteiligung der Ulna und der Fibula. Radius und Tibia sind aplastisch, ebenso wie Daumen 
und Großzehe. Zu beobachten sind meist siebengliedrige Hände und Füße in 
spiegelbildlicher Verdoppelung um den zentralen 2. Strahl. Seltenen treten achtfingrige 
Hände, bzw. Füße auf. In diesen Fällen kommt es auch zur Verdoppelung des 2. 
Extremitätenstrahls. Bei der Verdreifachung sind oft nur die Hände und Füße betroffen, 
Ober- und Unterarm können jedoch ebenfalls verdreifacht sein. An der oberen Extremität 
sind die Handflächen meist einander zugekehrt. Ober- und Unterschenkel sind bei 
dreifachem Fuß meist verdoppelt. In einigen Fällen kommt es auch zur Aplasie des 
gesamten Unterschenkels, ähnlich einer Phokomelie (Pfeiffer et Roesekau 1971). 
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Das autosomal dominant vererbte Eaton-McKusick-Syndrom ist eine Kombination von 
Tibiahypo- bis -aplasie, Verdoppelung oder Mehrfachbildung der Großzehen mit zwischen 
6 bis 9 Zehen, sechsfingrige Hände mit triphalangigen der Daumen, mögliche Syndaktylie 
von Fingern oder Zehen. Die Patienten weisen keine assoziierten Fehlbildungen der 
inneren Organe auf und sind geistig normal entwickelt. Der Pathomechanismus ist 
unbekannt (Werner 1915). 
Das Krankheitsbild der Ektrodaktylie-Tibiahypoplasie unterliegt einem autosomal 
dominanten Erbgang mit hoher Variabilität und geringer Penetranz. Die Symptomatik 
weist eine Tibiaaplasie oder –hypoplasie mit Spaltfußbildung auf, gelegentlich in 
Kombination mit einer Hypoplasie oder Dysplasie des distalen Femurs. Im Bereich der 
oberen Extremitäten sind bilaterale Spalthände zu beobachten und möglicher Weise eine 
assoziierte Ulnahypo- oder –aplasie. Der Pathomechanismus ist unklar (White et Baker 
1888) 
Das Gollop-Wolfgang-Syndrom ist besser bekannt als Gollop-Wolfgang-Komplex. Seine 
Ätiologie ist unklar. Diskutiert wird autosomal rezessive Vererbung oder ein autosomal 
dominanter Erbgang mit verminderter Penetranz. Die Klinik zeigt eine meist bilaterale 
Tibiaaplasie mit distaler Femurdoppelung und Spaltfußbildung, assoziiert mit bilateralen 
Spalthänden. In seltenen Fällen werden Begleitfehlbildungen wie Klumpfuß, transversale 
Reduktion des Fußes, Ulnaaplasie, Syndaktylien oder Daumenhypo- oder –dysplasien 
beobachtet. Die Pathogenese ist auch hier ungeklärt (Gollop et al. 1980). 
Nach Majewski et al. tritt in sehr seltenen Fällen eine uni- oder bilaterale Tibiaaplasie mit 
Spaltfuß auch bei Trisomie18 auf (Majewski et al. 1985).  
 
Tibiahypoplasie: Die bereits beschriebenen Krankheitsbilder Acheiropodie, Eaton-
McKusick-Syndrom und Ektrodaktylie-Tibiahypoplasie können in milder Ausprägung 
Tibiahypoplasien anstatt Tibiaaplasien aufweisen. 
Mesomeler Minderwuchs bei Tibia-Radius-Hypoplasie  ist eine autosomal dominant 
erbliche Minderwuchsform. Kennzeichnend sind eine bilateral symmetrische 
Tibiahypoplasie und eine weniger stark ausgeprägte Radiushypoplasie. 
Begleitfehlbildungen sind Crura vara, Patellaluxation, Klumphand- /-fußfehlstellungen. 
Die Erwachsenengröße der Patienten beträgt 129 bis 145 cm. (Leroy et al. 1975). 
Bei der Werner-Mesomelie-Dysplasie handelt es sich um ein autosomal dominantes 
Syndrom, das neben einer variabel ausgeprägten, meist bilateralen Form von Tibiaaplasie 
mit Polydactylie der oberen Extremität und Daumenaplasie einhergeht. Hall veröffentlichte 
1981 eine Fallvorstellung in der bei einem Patienten mit Werner-Mesomelie-Dysplasie-
Syndrom zusätzlich Organfehlbildungen in Form eines Ventrikel-Septum-Defekts und 
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eines Mb. Hirschsprungs bestanden. Ansonsten wurden bisher keine assoziierten  
Fehlbildungen literarisch erwähnt. (Werner 1915). 
Das Carraro-Syndrom hat das diagnostische Kriterium der uni- oder bilateralen Tibiahypo- 
bis -aplasie  in Kombination mit kongenitaler Schwerhörigkeit oder Taubheit. Dazu 
kommt, in variabler Ausprägung, eine Aplasie des Os metatarsale 1 und Verkürzung der 
Großzehe. Carraro vermutet einen autosomal rezessiven Erbgang. Der Pathomechanismus 
ist unbekannt (Carraro 1931). 
 
Reduktionsanomalien der unteren Extremität: Über das Adams-Oliver-Syndrom ist 
bekannt, dass es sowohl von sehr variabler Expressivität ist und sowohl autosomal 
dominante, als auch rezessive Erbgänge möglich sind. Es handelt sich um sein sehr 
seltenes Syndrom, bei dem neben Kopfhautdefekten, knöchernen Schädeldefekten ohne 
ZNS-Anomalien, kongenitalem Herzfehler und einer cutis marmorata teleangiectatica 
Reduktionsanomalien der unteren Extremitäten verschiedenem Ausmaßes auftreten 
(Adams et Oliver 1945).  
In seltenen Fällen  können  tibiale Defekte im Rahmen eines OEIS-Komplex’ auftreten. 
Das Synonym steht für omphalocele-exstrophy-imperforate anus-spinal defects. Es handelt 
sich um ein komplexes, sporadisch auftretendes Syndrom, dass vor allem durch eine Reihe 
schwerer Fehlbildungen des Gastrointestinaltrakts und des Urogenitalsystems 
gekennzeichnet ist. Sein Pathomechanismus ist ungeklärt, das Syndrom kann jedoch bei 
Diabetes Mellitus der Mutter, bei Trisomie 18 und nach Verabreichung von Hydantoin 
während der Schwangerschaft auftreten (Kunze 1996). 
 
3.6 Differentialdiagnosen 
Wichtigste Differentialdiagnose der kongenitalen Tibiaaplasie ist die kongenitale 
Fibulaaplasie, auch hier sowohl Hypoplasie als auch verschiedene Formen von Hemimelie 
(Kalamchi et Dawe 1985).  
Des Weiteren gibt es eine Reihe von Symptomen, die klinisch ähnlich einer Form der 
Tibiaaplasie erscheinen. Differentialdiagnostisch zur kongenitalen Tibiaaplasie handelt es 
sich dabei um die Tibiapseudarthrose, einer Verkürzung oder Verplumpung der Tibia oder 
des Unterschenkels ohne hypoplastische oder aplastische Komponente oder um eine 
Verbiegung der Tibia, bzw. des Unterschenkels.  
Eine Tibiapseudarthrose kann erworben sein, aber auch im Rahmen des Syndroms der 
familiären Tibiadeformierung, Pseudarthrose und Trichterbrust auftreten (Fraser 1964). 
Das gleiche Syndrom kann in milderer Form eine Tibiaverbiegung bewirken, ebenso wie 
die von-Volkmann-Deformität oder Tibia vara (Blount) (v. Volkmann 1873).  
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Eine Verbiegung des gesamten Unterschenkels tritt auf bei Toxopachyosteose Weismann-
Netter, bei Formen des brachymesomel-renalem Symptomenkomplexes und beim 
kampomelen Syndrom (Spranger et al. 1970).  
Eine Tibiaverkürzung findet man beim Tibia-Metacarpus-Typ der Chondrodysplasia 
punctata, bei mesomeler Dysplasie Typ Campailla-Martinelli, beim Reinhardt-Pfeiffer-
Syndrom und beim Nievergelt-Syndrom (Nievergelt 1944). Im Fall eines Grebe-Syndroms 
oder einer Form des brachymesomel-renalem Symptomenkomplexes kann es auch zur 
Verkürzung des gesamten Unterschenkels kommen (Grebe 1952).  
 
3.7 Genetik 
Viele Autoren versuchen in der internationalen Fachpresse die genetischen Aspekte der 
kongenitalen Tibiaaplasie zu ergründen. Bereits früh wurde klar, dass 
Prädispositionsfaktoren bezüglich Geschlecht oder Rasse bei dieser Fehlbildung keine 
Rolle zu spielen scheinen (Ferguson et Scott 1952).  
Einigkeit herrscht auch bezüglich Penetranz und Expressivität des Krankheitsbildes. Die 
niedrige Penetranz kommt dadurch zum Ausdruck, dass ein Teil betroffener Familien nicht 
erkrankt sein muss, obwohl unter diesen, phänotypisch Gesunden, Träger des Defektes zu 
finden sind (Williams Clark 1975). In den Stammbaumforschungen lassen sich sogar ganz 
übersprungene Generationen feststellen (Majewski et al. 1985). Die variable Expressivität 
zeigt sich am unterschiedlichen Schweregrad der Tibiafehlbildung, bzw. am uni- oder 
bilateralen Befall innerhalb einer Familie (Williams Clark 1975), aber auch am isolierten 
Auftreten sehr leichter Defekte wie Fußnagelagenesie (Richieri-Costa 1987) oder 
geringgradiger Hypoplasie der Großzehe (Majewski et al. 1985). 
In sehr vielen Veröffentlichungen sind Spekulationen bezüglich eines möglichen 
autosomal dominanten oder -rezessiven Erbgangs der verschiedensten Symptomkomplexe 
mit kongenitaler Tibiaaplasie zu finden. Die etablierten Syndrome wurden im Abschnitt 
„3.5 Begleitfehlbildungen und Syndrome“ bereits erläutert. Einige Autoren vermuten bei 
isoliertem Auftreten einer Tibiaaplasie bei Blutverwandtschaft der Eltern autosomal 
rezessive Vererbung (Kapur et al. 1986). 
Mehrere Autoren schließen aus der großen phänotypischen Variabilität und dem Auftreten 
sowohl sporadischer als auch familiärer Fälle auf eine genetische Heterogenität (Williams 
Clark 1975). Sie wiesen des Weiteren darauf hin, dass eine sorgfältige Familienanalyse 
wichtig ist, um kleinere Defekte nicht zu übersehen. Nur damit könne eine genaue Aussage 
über das Vererbungsrisiko getroffen werden und eine genetische Untersuchung 
durchgeführt werden (Richieri-Costa et al. 1987).  
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Majewski et al. gehen von einem so hohen Vererbungsrisiko aus, dass sie 
Pränataldiagnostik empfehlen (Majewski et al. 1985). 
 
3.8 Radiologie / Bildgebende Verfahren 
Diagnostisch wichtige Komponenten bei kongenitaler Tibiaaplasie sind das typische 
klinische Erscheinungsbild und die bildgebende Diagnostik. Die Formen der Tibiaaplasie 
werden in der Mehrzahl der Fälle erst kurz nach der Geburt anhand der klinischen 
Symptomatik festgestellt. Die Klinik ist näher bereits im Abschnitt „3.4.1 Klinik“ 
beschrieben worden. Ergänzend soll hier angemerkt werden, dass auch bei palpabel 
zweifelhaftem tibialen Befund oft bereits typische Begleitfehlbildungen, wie etwa eine 
Klumpfußdeformität, mediale Strahlendefekte oder eine Dislokation im Kniegelenk, bzw. 
im oberen Sprunggelenk richtungweisend sein können (Farmer et Laurin 1960).  
Den größten Stellenwert nimmt heute jedoch die bildgebende Diagnostik ein. Dazu zählen 
neben der Sonographie im engeren Sinne das konventionelle Röntgen und 
Magnetresonanztomographie (MRT), im weiteren Computertomographie (CT), 
Magnetresonanzangiographie (MRA) und Osteodensitometrie.  
 
Sonographie/Ultraschall: Ultraschall kann zur pränatalen Diagnosestellung und auch im 
weiteren Wachstums- und Therapieverlauf zur Beurteilung verschiedener Gewebe 
herangezogen werden (Majewski et al. 1985).  
Anhand einer Ultraschalluntersuchung können bereits pränatal Tibiafehlbildungen erfasst 
werden. Inzwischen etabliert, und allgemein gut verfügbar, wurden die Ultraschallgeräte 
seit den Anfängen der Sonographie als pränatale Untersuchungsmethode weiterentwickelt. 
Inzwischen ist es möglich schwere knöcherne Störungen der Extremitäten bereits im 2. 
Trimenon einer Schwangerschaft nachzuweisen (Ramirez et al. 1994).  
Zur besseren Therapieplanung kann die Sonographie ebenfalls zur Begutachtung 
knöcherner oder knorpeliger Strukturen, bzw. anderer Weichteilgewebe herangezogen 
werden. Dies ist bereits bei Neugeborenen und Säuglingen möglich, wegen der 
Unausgereiftheit der Strukturen allgemein jedoch eher weniger aussagekräftig. Neben der 
Beschaffenheit einer möglichen tibialen Anlage selbst, können die angrenzenden Knochen, 
insbesondere Fibula und Femur, sowie Sehnen und Knorpelgewebe beurteilt werden 
(Grissom et al. 1990).  
Für die operative Planung im Rahmen der extremitätenerhaltenden Therapie nach Weber, 
bzw. der Operationstechnik zur Kniegelenkrekonstruktion nach Weber ist das Wissen um 
die Beschaffenheit der patellaren Anlage von grundlegender Bedeutung. Anhand der 
Sonographie ist hier eine gezielte und schnelle Diagnostik möglich (Weber 1997).  
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Bild 12                                             Patient: 60    Alter: 11 Mon. 
 
Konventionelles Röntgen: Das konventionelle Röntgen ist das gängigste Mittel in 
Diagnose, Klassifikation, Therapieplanung und Verlaufskontrolle der kongenitalen 
Tibiaaplasie (Jones et al. 1978).                                              
Die Diagnostik anhand 
konventioneller Röntgenaufnahen ist 
ab der Geburt möglich. Wie bei der 
Sonographie, ist auch hier die 
unausreichende Reife des Skeletts im 
Neugeborenenalter teils problematisch 
und zugleich mögliche Fehlerquelle 
bei der genauen Beurteilung der 
Ausprägung einer Tibiaaplasie. Die 
reine Feststellung knöcherner 
Anlagen, ihrer groben 
morphologischen Beschaffenheit, des Grads ihrer Ossifikation oder die Stellung der 
verschiedenen Knochen zueinander ist jedoch möglich.  
Beim unreifen Skelett kann die Beurteilung der Knochenkerne richtungweisend sein. So 
müssten normaler Weise der Knochenkern der distalen Femurepiphyse und der proximale 
Tibiaepiphysenkern bei Geburt bereits angelegt sein (Nigst 1927). Die distale 
Femurepiphyse dient hierbei als Differenzierungsmerkmal (Salzer 1960). In schweren 
Ausprägungen mit Femurhypoplasie kann auch der distale Femurepiphysenkern fehlen 
(Der Kaloustian et Mnaymeh 1973). Um die Fehldiagnose einer Tibiaaplasie/-hypoplasie 
zu vermeiden, muss bei der Bewertung der Röntgenbilder immer auch an eine verzögerte 
Ossifikation gedacht werden (O'Rahilly 1951). Am reifen Skelett lassen sich die 
knöchernen Strukturen der unteren Extremität und die verschiedenen Ausprägungen der 
Tibiaaplasie radiologisch darstellen.  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
3. Wissenschaftlicher Hintergrund / Literaturüberblick 
 22
Bild 14      Patient: 63   Alter: 5J. 10Mon. 
Bild 13                                                      Patient: 60    Alter: 11 
Magnetresonanztomographie: Die MRT ist neben Sonographie und 
Computertomographie eines der modernen Schnittbildverfahren in der diagnostischen 
Bildgebung. Hierbei handelt es sich 
um die beste Methode, nicht zur 
Beurteilung knöcherner Strukturen, 
sondern insbesondere der 
verschiedenen anderen Gewebe bei 
kongenitaler Tibiaaplasie. Auch die 
MRT ist bereits im Säuglingsalter 
durchführbar. Im Vergleich zur 
Computertomographie bietet sie den 
Vorteil, dass keine radioaktive 
Strahlenbelastung erfolgt und dass 
insbesondere Gewebe wie Sehnen, Knorpel, Muskeln und Weichteilgewebe sowie Fett und 
übriges Bindegewebe gut beurteilt werden können. MRT eignet sich zur genauen 
Klassifikation, aber auch zur Verlaufskontrolle, Therapie- und Operationsplanung.  
 
Computertomographie: Dieses Schnittbildverfahren eignet sich im Bereich des Beckens 
und der Extremitäten insbesondere zur Darstellung von traumatischen, posttraumatischen, 
neoplastischen und entzündlichen Prozessen des Skelettsystems (Lasserre et Blohm 2003). 
Mit der Modernisierung der Technik und der 
Erhöhung der Rechnerleistung sind inzwischen auch 
2- und 3-Dimensionale Rekonstruktionen darstellbar. 
Dies ist zunehmend auch für komplizierte, nicht-
knöcherne Gewebe möglich, z.B. Gefäße. Allerdings 
ist meist eine Kontrastmittelgabe nötig. Mit der 
quantitativen Computertomographie (QCT/pQCT) ist 
zudem eine genaue physikalische 
Knochendichtemessung pro Voxel möglich (Schneider 
et al. 1992). 
Nicht zuletzt wegen der radioaktiven 
Strahlenbelastung und da eine Weichteilbegutachtung 
mit MRT besser gegeben ist, ist die CT während der 
Therapie der meist sehr jungen Patienten mit 
kongenitaler Tibiaaplasie z.Z. eher zweitrangig. 
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Magnetresonanzangiographie: Mittels ist MRA eine Ausarbeitung anatomischer und 
funktioneller Informationen des Gefäßsystems ohne Kontrastmittelgabe möglich (Lasserre 
et Blohm 2003). Diese Technik wird in der Therapie der kongenitalen Tibiaaplasie bei 
besonderer Indikationsstellung zur präoperativen Planung herangezogen. 
 
Osteodensitometrie: Wie z.B. in der Therapie von Osteoporose können die verschiedenen 
Methoden zur Knochendichtemessung allgemein zur Abschätzung eines Frakturrisikos 
eingesetzt werden (Niedhart et al. 2003) oder zur Überwachung der Konsolidierung bei 
Kallusdistraktion (Sabo 1995). Die Verfahren sind somit auch in der Therapieplanung und 
-kontrolle bei kongenitaler Tibiaaplasie möglich (Klingl 2004). Die eingesetzten 
Messverfahren sind die quantitative Computertomographie (QCT/pQCT) und die Dual-
Energy X-ray Absorptiometry (DXA/DEXA).  
 
3.9 Klassifikation 
Seit Beginn des 20. Jahrhunderts wurden diverse Versuche unternommen, 
Extremitätenfehlbildungen zu klassifizieren.  
Insgesamt sind bis heute sieben verschiedene Klassifikationen zur Gliederung von 
Extremitätenfehlbildungen entstanden (Nigst 1927) und vier Klassifikationen speziell zur 
Einteilung der Tibiaaplasie (Salzer 1960). Im Folgenden werden nun die Klassifikationen 
zur Einteilung von Extremitätenfehlbildungen von Frantz et O'Rahilly (1961), Blauth et 
Willert (1963), Henkel et Willert (1969) und Henkel et al. (1978) vorgestellt, und die 
Klassifikationen speziell zur Einteilung der kongenitalen Tibiaaplasie von Jones et al. 
(1978) und Kalamchi et Dawe (1985) erläutert werden. Im Abschnitt 3.9.7 soll dann die 
Klassifikation nach Weber (2006) detailliert dargestellt und erläutert werden. 
 
3.9.1 Klassifikation kongenitaler skelettaler Extremitätenfehlbildungen nach Frantz 
und O’Rahilly: Die 1961 veröffentlichte Klassifikation von Frantz et O’Rahilly basiert 
auf der Einteilung der Extremitätenfehlbildungen nach O’Rahilly von 1951. O’Rahilly 
hatte eine topographische Einteilung basierend auf der Lage, dem Niveau und dem 
Ausmaß der Fehlbildung vorgenommen und sie auf die etablierten Begriffe Amelie, 
Hemimelie, Acheirie, Adactylie und Phokomelie übertragen.  
In gleicher Weise, jedoch detaillierter wurde die Klassifikation nach Frantz und O’Rahilly 
konzipiert. Frantz et O’Rahilly teilten die kongenitalen skelettalen 
Extremitätenfehlbildungen 1961 zunächst danach ein, ob sie sich topographisch terminal 
oder intercalar befinden.  
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Innerhalb dieser Gruppen wurde die transverse von der longitudinalen Fehlbildung 
unterschieden. Und innerhalb dieser Untergruppen konnten dann die verschiedenen 
Fehlbildungsformen eingeordnet werden: 
 
TERMINAL 
- transvers 
1. Amelie (Fehlen einer Extremität) 
2. Hemimelie (Fehlen von Unterarm/-schenkel und Hand/Fuß) 
3. partielle Hemimelie  (Teilweises Fehlen von Unterarm/ 
      -schenkel und Hand/Fuß) 
4. Acheirie oder Apodie (Fehlen von Hand/Fuß) 
5. komplette Adaktylie (Fehlen aller Finger/Zehen und ihrer  
      Metacarpalia und Metatarsalia) 
6. komplette Aphalangie (Fehlen von einer oder mehrerer 
Phalangen aller 5 Finger/Zehen) 
 
 
- longitudinal 
1. komplette paraxiale Hemimelie (radial/ulnar/tibial/fibular)  
      (komplettes Fehlen eines Elements von Unterarm/-schenkel und  
       seiner korrespondierenden Strahlen von Hand/Fuß) 
2. inkomplette paraxiale Hemimelie (radial/ulnar/tibial/fibular)  
      (teilweises Fehlen eines Elements von Unterarm/-schenkel und   
       seiner korrespondierenden Strahlen von Hand/Fuß) 
3. partielle Adaktylie (Fehlen von 1–4 Fingern/Zehen und ihrer 
Metacarpalia und Metatarsalia) 
4. partielle Aphalangie (Fehlen von einem oder mehr Phalangen 
von 1–4 Fingern/Zehen) 
 
 
 
INTERCALAR 
- transvers 
1. komplette Phokomelie (Fehlen von Ober- und  
     Unterarm/-schenkel) 
2. proximale Phokomelie (Fehlen von Oberarm/-schenkel) 
3. distale Phokomelie (Fehlen von Unterarm/-schenkel) 
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- longitudinal 
1. komplette paraxiale Hemimelie (radial/ulnar/tibial/fibular) 
      (komplettes Fehlen eines Elements von Unterarm/-schenkel bei  
       regelrecht angelegtem Hand/Fuß) 
2. inkomplette paraxiale Hemimelie (radial/ulnar/tibial/fibular) 
      (teilweises Fehlen eines Elements von Unterarm/-schenkel bei  
       regelrecht angelegtem Hand/Fuß) 
3. partielle Adaktylie (D1 oder 5) (komplettes oder teilweises 
Fehlen eines Metacarpal-/Metatarsalknochens) 
4. partielle Aphalangie (Fehlen der Proximal- und/oder der 
Mittelphalangs eines oder mehrerer Finger/Zehen) 
 
Die kongenitale Tibiaaplasie ist je nach Ausprägung laut dieser Klassifikation als terminale 
longitudinale tibiale komplette oder inkomplette paraxiale Hemimelie zu bezeichnen.  
 
3.9.2 Klassifikation ektromeler Fehlbildungen der unteren Extremität nach Blauth et 
Willert: Blauth et Willert erkannten die große Varianz der Extremitätenfehlbildungen und 
beschränkten sich 1963 auf die Form der Ektromelien. Dazu generierten sie drei Typen 
ektromeler Fehlbildungen der unteren Extremität: 
 
1. Proximaler Typ: Es handelt sich um eine Hemmungsmissbildng von Femur und 
Becken, einschließlich des Hüftgelenkes. Das Unterschenkelskelett weist keine 
oder nur unwesentliche Defekte auf, während das Fußskelett fakultativ 
Begleitdefekte aufweisen kann. 
 
2. Distaler Typ 
a) Fehlbildung der Tibia: Es besteht eine totale oder partielle Hemmungs-
missbildung der Tibia ohne Ausbildung eines regelrechten Kniegelenkes. Die 
Fibula ist ausgebildet, kann jedoch variable Deformierungen aufweisen. Das 
proximale Fibulaende ist nach dorsal-proximal luxiert. Obligatorischer 
Begleitdefekt ist eine Fußfehlstellung im Sinne eines Pes varus. 
b) Fehlbildung der Fibula: Komplementär zum Typ 2a, handelt es sich hier um 
eine totale oder partielle Hemmungsmissbildung der Fibula mit milder 
Affektion der Tibia, im Sinne einer Verbiegung, Verkürzung oder Verdickung. 
Eine Begleitfehlbildung des Fußes mit Entwicklungsstörungen der Tarsalia und 
Strahlendefekten tritt regelhaft auf. Die hier obligatorische Fußfehlstellung 
entspricht einem Pes equino-valgus. 
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3. Achsentyp: Hier handelt es sich um eine Hemmungsmissbildung des Beckens und 
des gesamten Extremitätenskeletts. Es bestehen nur Fehlerhafte 
Gelenkverbindungen zwischen Becken und Femur, Femur und Tibia und 
Unterschenkelknochen mit Fußskelett. Eine Fußfehlstellung ist auch bei diesem 
Typ obligatorisch. 
 
Es war das bestreben von Blauth et Willert, eine unkomplizierte, leicht zu handhabende 
Klassifizierung zu erstellen. Sie wählten als Einteilungskriterium für ihre Klassifikation 
daher bewusst ausschließlich die Fehlbildungen der langen Röhrenknochen, da diese 
bestimmend für das klinische Bild sind. Ihrer Meinung nach ergeben sich 
Begleitfehlbildungen des Weichteilgewebes direkt aus der knöchernen Fehlbildung (Blaut 
et Willert 1963). 
 
3.9.3 Klassifikation der Dysmelien nach Henkel und Willert: Aufgrund der Zunahme 
skelettaler Gliedmaßenfehlbildungen zwischen 1958 und 1962 durch die Einnahme von 
Thalidomid in der Schwangerschaft, wurde 1962 durch Wiedemann der Begriff 
„Dysmelie“ geprägt. Unter diesem Begriff werden Defekte subsumiert, die durch 
Hypoplasie, bzw. totale oder partielle Aplasie der Röhrenknochen der Extremitäten 
gekennzeichnet sind (Henkel et Willert 1969). Diese Form der Extremitätenfehlbildungen 
wurde 1969 durch Henkel et Willert in eine Klassifikation untergliedert. Ihre Klassifikation 
basiert auf drei Kriterien. 1. welche Region der Extremität und welche knöchernen 
Elemente betroffen sind, 2. welcher Form die knöcherne Fehlbildung entspricht 
(Hypoplasie, partielle oder totale Aplasie) und 3. ob knöcherne Fusionen und Synostosen 
auftreten. Anhand dieser Kriterien generierten Henkel et Willert fünf Haupttypen und 
mehrere Untergruppen der Dysmelie: 
 
1. Distale Ektromelieformen: Die Fehlbildung betrifft die distalen radialen, bzw. 
tibialen Strahlen der oberen, bzw. der unteren Extremitäten. 
- Daumen-Typ: Dies ist die mildeste Ausprägung einer Dysmelie und 
betrifft nur den ersten Strahl der Hand. Manifestationsformen reichen von 
einer Triphalangie bis zur  Hypoplasie oder Aplasie des Daumens. 
- Großzehen Typ: Isolierte Duplikation und Triphalangie der Großzehe. 
Eine Isolierte Hypoplasie oder Aplasie einer Großzehe wird von den 
Autoren zwar erwähnt, konnte anhand ihres Patientenguts jedoch nicht 
nachvollzogen werden. 
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- Radialer Typ: Betroffen ist der Radius und die radialen Strahlen der Hand. 
Die Ulna kann verschmächtigt sein. Die verschiedenen Manifestationsgrade 
entsprechen: 1. Radiushypoplasie, 2. Radiushypoplasie mit radio-ulnarer 
Synostose, 3. partielle Radiusaplasie, 4. partielle Radiusaplasie mit radio-
ulnarer Synostose und 5. totale Radiusaplasie. 
- Tibialer Typ: Die Tibia und die medialen Strahlen des Fußes sind 
involviert. Die Fibula kann mild beeinträchtigt sein. Es gibt drei 
Ausprägungsgrade: 1. Tibiahypoplasie 2. partielle Tibiaaplasie und 3. totale 
Tibiaaplasie. Eine tibio-fibulare Fusion haben die Autoren in ihrem 
Patientengut nicht vorgefunden. 
 
2. Axiale Ektromelieformen: Hier sind sowohl distaler als auch proximaler Anteil 
der Extremität affektiert. Betroffen sind jeweils Humerus, Radius und die radialen 
Strahlen der Hand, bzw. Femur, Tibia und tibiale Fußstrahlen. Fibula und Ulna 
können assoziiert fehlgebildet sein. Die Manifestationsformen des Radius und der 
Ulna umfassen auch hier Hypoplasie, partielle oder totale Aplasie. Während die 
Residuen des Radius jedoch regelhaft mit der Ulna verschmolzen sind, zeigen 
tibiale Reste keine Tendenz zur Bildung einer Synostose mit der Fibula. 
- Langer axialer Typ der oberen Extremität: Hypoplasie oder partielle 
Aplasie des Humerus mit partieller Aplasie des Radius mit radio-ulnarer 
Synostose oder totaler Radiusaplasie. 
- Langer axialer Typ der unteren Extremität: Hypoplasie oder partielle 
Aplasie des Femur mit partieller oder totaler Tibiaaplasie. 
- Intermedialer axialer Typ der oberen Extremität: Subtotale Aplasie des 
Humerus mit partieller Aplasie des Radius mit radio-ulnarer Synostose oder 
totaler Radiusaplasie. 
- Intermedialer axialer Typ der unteren Extremität: Subtotale Aplasie des 
Femur mit partieller oder totaler Tibiaaplasie. 
- Kurzer axialer Typ der oberen Extremität: Totale Humerusaplasie mit 
partieller Aplasie des Radius mit radio-ulnarer Synostose oder totaler 
Radiusaplasie. 
- Kurzer axialer Typ der unteren Extremität: Totale Femuraplasie mit 
partieller oder totaler Tibiaaplasie. 
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3. Proximale Ektromelieformen:  Diese Fehlbildungsformen treten nur an unteren 
Extremitäten auf. Es gibt folglich kein Analogon an den oberen Gliedmaßen. Es 
handelt sich um die Fehlbildung allein des Femurs.  
- Langer proximaler Typ: Femurhypoplasie, Coxa vara oder partielle 
Femuraplasie ohne Beeinträchtigung der distalen Teile der Extremität. 
- Intermedialer proximaler Typ: Subtotale Femuraplasie ohne 
Beeinträchtigung der distalen Teile der Extremität. 
- Kurzer proximaler Typ: Totale Femuraplasie ohne Beeinträchtigung 
der distalen Teile der Extremität. 
 
4. Phokomelie:  Bei dieser Form der Extremitätenfehlbildung besteht eine Aplasie 
von Humerus, Radius und Ulna, bzw. Femur, Tibia und Fibula. Die verbleibende 
Extremität besteht aus einer meist dysplastischen Hand, bzw. einem dysplastischem 
Fuß, die direkt an der hypoplastischen Schulter oder dem missgebildeten Hüfte 
ansetzen. 
 
5. Amelie: Dieser Typ stellt den schwersten Ausbildungsgrad in diese Klassifikation 
dar. Die betroffene Gliedmaße fehlt komplett. Der Schultergürtel ist in diesem Fall 
hypoplastisch, das Becken meist deformiert. 
 
3.9.4 Klassifikation kongenitaler Gliedmaßenfehlbildungen nach Henkel et al.: 1978 
plädierten Henkel, Willert et Gressmann für eine international einheitliche Terminologie 
zur Klassifikation angeborener Gliedmaßenfehlbildungen und veröffentlichten ihren 
Vorschlag im Archiv für orthopädische und Unfall-Chirurgie (Vol. 93 No. 1). Zugrunde 
legten Henkel et al. verschiedene, bereits bestehende Klassifikationen, insbesondere die 
Klassifikation zur Einteilung der Extremitätenfehlbildungen nach Frantz et O’Rahilly 
(1961) und die Klassifikation der Dysmelien nach Henkel et Willert (1969). Neben eigenen 
Modifikationen glichen sie die Nomenklatur der der Arbeitsgruppe International Society 
for Prosthetics and Orthotics (ISPO) von 1972 an. Zielsetzung war eine einfache, leicht zu 
beherrschende internationale Terminologie, mit einem Gliederungssystem, welches genau 
und gleichzeitig ausreichend „offen“ konstituiert sein soll, um schwierige Fälle einordnen 
zu können. Diese Terminologie soll des Weiteren rein deskriptiv, ohne ätiologische 
Andeutungen sein und nur Fehlbildungssyndrome beinhalten, die auch real zu beobachten 
sind. Die Nomenklatur soll internationale eindeutig sein und Begriffe beinhalten, die 
international auch gleiche Fehlbildungen beschreiben. Die Einteilung in Untergruppen soll 
zweckmäßig erfolgen und die Nomenklatur sich, zur Reduzierung der Komplexität, an den 
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Fehlbildungen des Skelettsystems orientieren. Neben der Tatsache, dass die Nomenklatur 
möglichst genau und umfassend sein soll, wurde letztlich gefordert, dass sie 
computergerecht kodifiziert werden kann. Anhand dieser Voraussetzungen erstellten 
Henkel et al. 1978 die folgende internationale Klassifikation kongenitaler 
Extremitätenfehlbildungen: 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
1. Transversale Gliedmaßendefekte 
 
- Oberarm/-schenkel 
• komplett (Aplasie) 
• oberes ⅓ 
• mittleres ⅓ 
• unteres ⅓ 
 
- Unterarm/-schenkel 
• komplett  
• oberes ⅓ 
• mittleres ⅓ 
• unteres ⅓ 
 
- Carpus/Tarsus 
• komplett 
• partiell 
- Metacarpus/-tarsus 
• komplett 
• partiell 
►▲ Abb. 1: Schematische Übersicht der 
transversalen Gliedmaßendefekte nach Henkel et al. 
 
Quelle: 
Henkel H. L. et al. (1978),  
Eine internationale Terminologie zur Klassifikation 
angeborener Gliedmaßenfehlbildungen,                                                                                                                       
Archives of Orthopaedic and Traumatic Surgery,    
Vol. 93, No. 1,  Page 5 
A 
B 
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- Phalangen 
• komplett 
• partiell 
 
 
2. Longitudinale Gliedmaßendefekte 
 
- proximal 
• humeral/femoral 
→ Hypoplasie / partielle Aplasie / komplette Aplasie 
 
- distal 
• radial/tibial 
→ Hypoplasie / partielle Aplasie / komplette Aplasie 
 
• zentral 
→ Hypoplasie / partielle Aplasie / komplette Aplasie 
 
• ulnar/fibular 
→ Hypoplasie / partielle Aplasie / komplette Aplasie 
 
 
• carpal/tarsal 
→ Hypoplasie / partielle Aplasie / komplette 
Aplasie 
 
• metacarpal/-tarsal 
→ Hypoplasie / partielle Aplasie / komplette Aplasie        
(I, II, III, IV, V) 
 
• phalangeal 
→ Hypoplasie / partielle Aplasie / komplette Aplasie                       
(1, 2, 3, 4, 5) 
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- kombiniert 
• humeral/femoral 
→ Hypoplasie / partielle Aplasie / komplette Aplasie 
 
• radial/tibial 
→ Hypoplasie / partielle Aplasie / komplette 
Aplasie 
 
• ulnar/fibular 
→ Hypoplasie / partielle Aplasie / komplette 
Aplasie 
 
 
• carpal/tarsal 
→ Hypoplasie / partielle Aplasie / 
komplette Aplasie 
 
• metacarpal/-tarsal 
→ Hypoplasie / partielle Aplasie / 
komplette Aplasie (I, II, III, IV, V) 
 
• phalangeal 
→ Hypoplasie / partielle Aplasie / 
komplette Aplasie (1, 2, 3, 4, 5) 
 
Laut der Klassifikation nach Henkel et al. Setzt sich die Bezeichnung des kongenitalen 
tibialen Reduktionsdefekts, je nach Ausprägung und Begleitfehlbildung der restlichen 
Extremität, aus ein bis fünf Silben zusammen. Demnach entsprechen Formen von isolierter 
Tibiaaplasie einer longitudinalen distalen tibialen Hypoplasie, bzw. partiellen oder 
kompletten Aplasie nach Henkel et al.. Im Fall von Begleitfehlbildungen benachbarter 
knöcherner Strukturen handelt es sich um einen longitudinalen kombinierten Defekt. Z.B. 
die proximale Tibiaaplasie mit  Dysplasie des distalen Femur und Fehlen des ersten 
medialen Fußstrahls hat die Bezeichnung:  longitudinal kombinierter Defekt femoral 
(partiell), tibial (partiell), tarsal (partiell), metatarsal I (komplett), phalangeal 1 (komplett).  
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a 
 
2 
 
 
 
 
1 
 
b 
 
3 
 
4 
Typ Radiologische Merkmale 
- Tibia nicht sichtbar 
- Hypoplasie der 
distalen 
Femurepiphyse 
- Tibia nicht sichtbar 
- Normale distale 
Femurepiphyse 
- Distale Tibia nicht 
sichtbar 
- Proximale Tibia nicht 
sichtbar 
- Diastase 
K. Schneider © 
Abb. 2   
3.9.5 Klassifikation der kongenitalen Tibiaaplasie nach Jones et al.: 1978 erstellte 
David Jones zusammen mit John Barnes und 
G. C. Lloyd-Roberts eine Klassifikation zur 
Einteilung der kongenitalen Tibiaaplasie bei 
regelrechter Fibula. Die Untergliederung in 
vier verschiedene morphologische Gruppen 
erfolgt anhand frühkindlicher nativ-
radiologischer Befunde. In seinem Leitartikel 
von 1978 weisen Jones et al. ausdrücklich 
darauf hin, dass tibiale Anlagen 
möglicherweise in ihrer Ossifikation 
verspätet oder auch nur knorpelig angelegt 
sein können und dass dies eine entscheidende 
Fehlerquelle bei der Auswertung der Befunde 
darstellt und zu einer falschen Klassifikation 
führen kann. 
Jones et al. gehen von drei verschiedenen Fehlbildungsgraden aus: der totalen 
Tibiaaplasie, der partiellen Tibiaaplasie und der Hypoplasie. Bei der partiellen Tibiaaplasie 
unterscheiden sie einen distalen und einen proximalen Aplasie-Typ.  
Die Einteilung erfolgt in die Typen 1a und –b, 2, 3 und 4: 
 
1) Totale Aplasie der Tibia. Die komplette Tibia ist radiologisch nicht sichtbar. 
Wichtiges Unterscheidungsmerkmal für die Untergruppen a und b ist die 
Beschaffenheit der distalen Femurepiphyse: 
a) Die distale Femurepiphyse ist hypoplastisch und es wird von einer totalen 
Tibiaaplasie ausgegangen. 
b) Die distale Femurepiphyse ist regelrecht ausgebildet. Eine tibiale Anlage 
ist möglicher Weise als noch unossifizierte, knorpelige Anlage vorhanden. 
 
2) Distale Tibiaaplasie. Die proximale Tibia ist sichtbar. Die Fibula kann proximal 
disloziert sein. 
 
3) Proximale Tibiaaplasie. Die distale Tibia ist auf Röntgenbildern sichtbar. Die 
distale Femurepiphyse ist normal entwickelt und das proximale Fibulaende im 
Kniegelenksbereich subluxiert. Klinisch bestehen eine Kniegelenksinstabilität und 
eine Affektion des Fußes.  
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2 
 
3 
 
1 
Typ Radiologische Merkmale 
 
Totale Tibiaaplasie 
 
 
Distale Tibiaaplasie 
 
Distale Tibiadysplasie 
mit tibio-fibularer 
Diastase 
Flexionskontraktur im 
Kniegelenk 
> 45° 
25°- 45° 
keine 
ROM 
ROM 
ROM 
Quadriceps- 
Funktion 
keine 
reduziert 
regelrecht 
K. Schneider © 
Abb. 3 
4) Tibiahypoplasie mit distaler tibiofibularer Diastase. Das proximale Fibulaende 
kann disloziert sein. Der Fuß weist eine regelrechte anatomische Struktur auf, 
befindet sich jedoch in equinovarischer Fehlstellung. Die distale Fibula ragt 
prominent über das distale Fußende hinaus. Die Fehlstellung verschlimmert sich im 
weiteren Wachstumsverlauf. 
 
3.9.6 Klassifikation der kongenitalen Tibiaaplasie nach Kalamchi et Dawe:  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Kalamchi et Dawe erstellten 1985 eine neue Klassifikation. Neben radiologischen 
Befunden, ähnlich derer von Jones et al. zogen sie 1985 additiv klinische Merkmale heran. 
Dabei handelt es sich um das Ausmaß der Flexionskontraktur im Kniegelenk und der 
Funktionsfähigkeit der Quadricepsmuskulatur. 
Die Klassifikation nach Kalamchi et Dawe besitzt die Typen I, II und III: 
 
I -  Totale Aplasie der Tibia  
-  Kniebeugekontraktur  > 45° 
-  Keine Funktionsfähigkeit der Quadricepsmuskulatur 
 
Es besteht zudem eine Rotation des Unterschenkels variablen Ausmaßes 
und die typische Fußfehlstellung. Strahlendefekte des medialen Fußes sind 
möglich. Gelegentlich tritt assoziiert eine Subluxation der proximalen 
Fibula und eine Femurhypoplasie oder -dysplasie auf. 
 
II -  Distale Tibiaaplasie  
-  Kniebeugekontraktur zwischen   25° - 45° 
-  Reduzierte Funktionsfähigkeit der Quadricepsmuskulatur 
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Es kann eine relativ normale Artikulation des Tibiaresiduums mit dem 
distalen Femur bestehen. Die Flexionskontraktur des Kniegelenkes 
korreliert mit dem Ausmaß der Tibiaaplasie. Die tibiale Anlage kann 
knorpelig oder knöchern ausgebildet sein. Der distale Femur ist normal 
ausgebildet und eine gelegentliche Subluxation des proximalen Fibulaendes 
weniger stark ausgeprägt als bei Typ I nach Kalamchi et Dawe. 
 
III -  Distale Tibiadysplasie mit Diastase der distalen tibiofibularen          
               Syndesmose 
-  Regelrechte Verhältnisse im Kniegelenk 
-  Regelrechte Funktionsfähigkeit der Quadricepsmuskulatur 
 
Die distale Tibia weist eine Verkürzung und eine Hypoplasie auf. Der Grad 
der tibiofibularen Diastase kann variieren. Es besteht eine Subluxation des 
Talus’ nach proximal. Die Fibula ragt prominent nach caudal über den 
Rückfuß hinaus. Der Fuß befindet sich in Varusfehlstellung. 
 
3.9.7 Klassifikation der kongenitalen Tibiaaplasie nach Weber: Die jüngste Einteilung 
der kongenitalen Tibiaaplasie ist die Klassifikation mit Score nach Weber. Diese basieren 
auf Befunden der modernen bildgebenden Diagnostik in Kombination mit klinisch-
anatomischen Merkmalen und ermöglichen erstmals individuell die Kombination der 
tibialen Fehlbildungsform mit verschiedensten, variabel auftretenden Begleitfehlbildungen. 
Weber bekundet 2006 seine Unzufriedenheit bezüglich der etablierten Klassifikationen. Er 
hält die bisherigen Definitionen für zu unpräzise und bemängelt, dass die radiologische 
Diagnostik allein auf der Basis konventioneller Röntgenaufnahmen beruht. Des Weiteren 
seien in früheren Klassifikationen Fehlbildungsformen ganz einfach ignoriert worden, wie 
z.B. die proximale Tibiaaplasie bei der Klassifikation nach Kalamchi et Dawe. Und 
letztendlich seien laut Weber, einige Einteilungen, insbesondere die älteren umfangreichen 
Klassifikationen für Extremitätenfehlbildungen, für den klinischen Gebrauch zu komplex 
(Weber 2006), z.B. die Klassifikation zur Einteilung der skelettalen 
Extremitätenfehlbildungen nach Frantz und O’Rahilly.  
Eine Einteilung anhand konventioneller Röntgenaufnahmen ist zwar möglich, Weber 
verweist jedoch auf die MRT-Diagnostik als effizienteres Mittel. Die MR-Technologie 
erlaubt, im Gegensatz zum konventionellen Röntgen eine genaue Beurteilung möglicher 
knorpeliger tibialer Anlagen, die für zukünftige Therapiemaßnahmen entscheidend sein 
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Typ Radiologische Merkmale 
    
  I Tibiahypoplasie 
 II 
 
III 
b 
a 
Diastase 
Distale Tibiaaplasie      
mit knorpeliger Anlage 
Distale Tibiaaplasie           
ohne knorpelige Anlage 
 
IV 
b 
a Proximale Tibiaaplasie     mit knorpeliger Anlage 
Proximale Tibiaaplasie 
ohne knorpelige Anlage 
 
 V 
b 
a Biterminale Tibiaaplasie     mit knorpeliger Anlage 
Biterminale Tibiaaplasie 
ohne knorpelige Anlage 
 
VI 
b 
a 
Totale Tibiaaplasie                
mit knorpeliger Anlage 
und doppelter Fibula 
Totale Tibiaaplasie 
(Agenesie)                      
mit doppelter Fibula 
 
VII 
b 
a 
 
Totale Tibiaaplasie                           
mit knorpeliger Anlage 
Totale Tibiaaplasie 
(Agenesie)                           
K. Schneider © Abb. 4 
können. Additiv wird auf diese Weise 
eine fehlerhafte Einteilung unterbunden 
(Weber 2006). 
Die Klassifikation nach Weber umfasst 
die Typen I bis VII, wobei die Typen 
III bis VII in die Untergruppe a und b 
unterteilt sind: 
 
I Tibiahypoplasie: Es besteht eine 
hypoplastische, jedoch komplette 
knöcherne Tibiaanlage. Die 
angrenzenden Gelenke sind 
vorhanden und meist funktionell 
intakt. Sie können durch die 
hypoplastische Komponente des 
tibialen Anteils eine leichte 
Instabilität aufweisen. Die Patella 
ist meist ausgebildet. Die Fibula 
weist im Vergleich zur Tibia eine 
relative Überlänge auf, die im 
weiteren Wachstumsverlauf 
zunimmt. Bei starker Ausprägung 
der Tibiahypoplasie, bzw. starker 
Überlänge der Fibula kann es zu 
einer milden Fußfehlstellung im 
Sinne eines Pes varus kommen. 
 
II Diastase: Bei diesem Typ liegt eine Insuffizienz der distalen tibiofibularen 
Syndesmose vor, wodurch es zur Diastase von Tibia und Fibula kommt. 
Kniegelenkregion und Patella sind regelrecht ausgebildet. Durch das 
auseinanderweichen von Tibia und Fibula subluxiert der Fuß, variablen Ausmaßes, 
nach proximal zwischen die beiden Unterschenkelknochen.  
 
III Distale Tibiaaplasie 
a - mit knorpeliger Anlage. Hier liegt ein proximaler, knöcherner Tibiaanteil 
vor, der nach distal in eine knorpelige tibiale Anlage übergeht. Das 
Kniegelenk ist für gewöhnlich regelrecht ausgeprägt und funktionsfähig. Die 
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Patella ist meist normal ausgebildet. Die knorpelige Anlage kann von 
variabler Größe sein. Sie kann annähernd das Ausmaß der eigentlichen Tibia 
umfassen, und somit eine inkomplette Gelenkbildung zum Talus ermöglichen, 
sie kann aber auch nur geringfügig ausgeprägt sein und auf Höhe der 
Unterschenkelmitte enden. 
b - ohne knorpelige Anlage. In diesem Fall liegt der proximale ossäre 
Tibiaanteil variabler Länge vor, im Gegensatz zu Typ IIIa jedoch ohne 
knorpelige Anlage. Auch hier bestehen in der Regel normale Verhältnisse im 
Kniegelenk mit regelrecht ausgebildeter Patella. 
 
IV Proximale Tibiaaplasie 
a - mit knorpeliger Anlage. Typ IVa ist charakterisiert durch einen distalen, 
knöchernen Tibiaanteil mit proximaler, knorpeliger tibialer Anlage. Es 
besteht oft eine intakte Gelenkverbindung zum Talus. Die Größe der 
kartilaginären Anlage kann, wie bei Typ IIIa, variabel sein. Sie kann 
morphologisch Strukturen ähnlich normaler gelenknaher Tibiae aufweisen, es 
besteht in der Regel jedoch kein Kontakt zum Femur, ein Kniegelenk ist nicht 
angelegt. Die Patella kann ausgebildet sein, aber auch ganz fehlen. 
b - ohne knorpelige Anlage. Es besteht ein distaler, knöcherner Tibiaanteil, 
meist mit intaktem tibiotalarem Gelenk. Der Tibiarest kann von variabler 
Länge sein, reicht in der Regel jedoch nicht an den Femur heran. Ein 
Kniegelenk ist daher nicht ausgebildet und die Patella kann vollständig 
fehlen. 
 
V Biterminale Tibiaaplasie 
a - mit knorpeliger Anlage. Bei diesem Typ ist die Tibia zentral knöchern 
angelegt, während proximal und distal eine knorpelige Anlage besteht. In 
seltenen Fällen besteht eine rein knorpelige Tibia ohne Knochenkern. Beide 
Enden weisen oft morphologisch gelenkähnliche Strukturen auf, erlangen 
jedoch in der Regel keinen Kontakt zu Femur, bzw. Talus. Gelenke im 
Unterschenkelbereich bestehen folglich nicht. Die Patella kann von variabler 
Ausprägung sein oder auch ganz fehlen. Auch bei diesem Typ können 
Fußfehlstellungen auftreten. 
b - ohne knorpelige Anlage. Charakteristisch hier ist eine zentrale ossäre 
Tibiaanlage ohne proximale oder distale knorpelige Anlage. Trotz variabler 
Länge und Beschaffenheit der Enden besteht kein Kontakt zu angrenzenden 
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Knochen. Knie- und oberes Sprunggelenk sind nicht ausgebildet. Die Patella 
kann angelegt sein, oder fehlen. Häufiger als bei Typ Va, kommt es meist zu 
Fuß- und Unterschenkelfehlstellungen. 
 
VI Totale Tibiaaplasie mit doppelter Fibula 
a - mit knorpeliger Anlage. Kennzeichnend ist die totale Aplasie der Tibia bei 
doppelt angelegter Fibula. Die knorpelige Tibiaanlage ist meist proximal 
gelegen, die Fibulae jeweils medial und lateral im Unterschenkelbereich. Es 
besteht weder ein Knie- noch ein oberes Sprunggelenk. Eine Patella kann 
variabel ausgeprägt sein oder fehlen, sehr selten ebenfalls gedoppelt 
vorliegen. Wie auch der Typ VIb nach Weber tritt diese Fehlbildungsform 
häufig im Rahmen einer Diplopodie auf. Das Fußskelett ist in diesem Fall 
ebenfalls ganz oder teilweise doppelt angelegt. Die Tali befinden sich dann 
distal der jeweiligen Fibula. Bei einfach angelegtem Fußskelett subluxiert der 
Talus meist zwischen die beiden Fibulae.  
b - ohne knorpelige Anlage. Hier liegt eine totale Tibiaaplasie, bzw. eine 
Agenesie der Tibia mit Doppelung der Fibula vor. Wie bei Typ VIa nach 
Weber existieren auch hier weder Knie- noch oberes Sprunggelenk. Die 
Patella kann ausgebildet sein oder fehlen. Auch bei diesem Typ kann es zur 
Duplikation skelettaler Fußanteile kommen. Die Strukturen im distalen 
Unterschenkelbereich entsprechen den, für Typ VIa beschriebenen. 
 
VII Totale Tibiaaplasie 
a - mit knorpeliger Anlage. Dieser Typ entspricht einer kompletten 
Tibiaaplasie mit einer rein knorpeligen, meist proximal gelegenen 
Tibiaanlage. Es besteht weder zum Femur noch zum Talus eine 
Gelenkverbindung. Die Patella ist meist ebenfalls nicht angelegt. Assoziiert 
liegt oft eine Hypo- oder Dysplasie des distalen Femur vor. 
b - ohne knorpelige Anlage. Dieser Typ beschreibt die schwerstmögliche 
Form des kongenitalen tibialen Reduktionsdefektes. Es besteht eine Agenesie 
der Tibia, meist einhergehend mit einer Patellahypo oder –agenesie und einer 
Hypo- oder Dysplasie des distalen Femur. Knie- und Tibiotalargelenk sind 
nicht ausgebildet. 
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Skelettaler Defekt Typ 
 
I 
II 
III 
COXA (Co) 
Normal 
Dysplasie 
Subluxation 
 
2 
1 
0 
 
I 
II 
III 
FEMUR (Fe) 
Normal 
Distale Hypoplasie 
Distale Dysplasie 
 
2 
1 
0 
 
I 
II 
III 
PATELLA (Pa) 
Normal 
Hypoplasie 
Aplasie 
 
3 
1 
0 
 
I 
II 
IIIa 
 
 
IIIb 
 
 
IVa 
 
IVb 
 
 
Va 
 
 
Vb 
 
 
VIa 
 
 
 
VIb 
 
 
 
VIIa 
 
 
VIIb 
TIBIA (Ti) 
Tibiahypoplasie 
Diastase 
Distale Tibiaaplasie      
mit knorpeliger Anlage 
 
Distale Tibiaaplasie           
ohne knorpelige Anlage 
 
Proximale Tibiaaplasie     
mit knorpeliger Anlage 
 
Proximale Tibiaaplasie 
ohne knorpelige Anlage 
 
Biterminale Tibiaaplasie     
mit knorpeliger Anlage 
 
Biterminale Tibiaaplasie 
ohne knorpelige Anlage 
 
Totale Tibiaaplasie                
mit knorpeliger Anlage 
und doppelter Fibula 
 
Totale Tibiaaplasie 
(Agenesie)                      
mit doppelter Fibula 
 
Totale Tibiaaplasie                           
mit knorpeliger Anlage 
 
Totale Tibiaaplasie 
(Agenesie)                           
 
22 
20 
18 
 
 
8 
 
 
16 
 
 
6 
 
 
14 
 
 
4 
 
 
12 
 
 
 
2 
 
 
 
10 
 
 
0 
 
I 
II 
III 
FIBULA (Fi) 
Normal 
Hypoplasie 
Dysplasie 
 
2 
1 
0 
 
I 
II 
III 
PES (Pe) 
Normal 
3-4 strahlig 
1-2 strahlig 
 
2 
1 
0 
Score Score Muskelfunktion Sub-
Typ 
 
+ 
(+) 
- 
HÜFT-MUSKULATUR 
vorhanden 
reduziert 
fehlend 
 
2 
1 
0 
 
+ 
(+) 
- 
M. QUADRICEPS 
vorhanden 
reduziert 
fehlend 
 
2 
1 
0 
 
+ 
(+) 
- 
US-MUSKULATUR 
vorhanden 
reduziert 
fehlend 
 
2 
1 
0 
Abb. 5 K. Schneider © 
                   
 
 
Um eine möglichst präzise Einteilung, trotz 
der großen pathoanatomischen Variabilität 
der kongenitalen Tibiaaplasie und ihrer 
Begleitfehlbildungen zu erhalten, und um 
eine prognostische Aussage zu ermöglichen 
hat Weber seine Klassifikation mit einem 
Score-System assoziiert. Anhand dessen 
kann die Tibiaaplasie individuell samt aller 
Begleitfehlbildungen quantitativ erfasst 
werden:                              
 
Weber unterscheidet die anatomischen 
Regionen Coxa, Femur, Patella, Tibia, Fibula 
und Pes.  
 
Das Scoring der Tibia erfolgt anhand der 
sieben Typen der Klassifikation nach Weber. 
Die anderen Regionen werden in jeweils drei 
Schweregrade eingeteilt und mit den Typen 
I-III bezeichnet.  
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Um den Aspekt der Muskelfunktion der gesamten Extremität mit einzubeziehen, fließt die 
Funktionsfähigkeit der Hüft- und Unterschenkel-Muskulatur, sowie die des M. quadriceps 
mit ein. Sie werden entsprechend drei Funktionsgraden in „vorhanden“, „reduziert“ und 
„fehlend“ untergliedert und als Sub-Typen den Regionen Coxa, Femur und Tibia 
zugeordnet. Die Typen dieser drei Regionen erhalten als Differenzierungsmerkmal der 
Muskelfunktion, entsprechend des jeweiligen Funktionsgrades den Zusatz „+“, „(+)“ und 
„-“. Z.B. ist die Bezeichnung nach Weber für eine Hüftdysplasie bei vorhandener 
Funktionsfähigkeit der Hüftmuskulatur: Co II+.  
Die Score-Werte ergeben sich wie folgt: 
- Der Punktwert fällt mit Zunahme des Fehlbildungsgrades.  
- Die Typen I bis III der anatomischen Regionen Coxa, Femur, Fibula und Pes erhalten 
die Werte I=2, II=1 und III=0.  
- Die Typen I bis III der anatomischen Region Patella erhalten die Werte I=3, II=1 und 
III=0.  
- Die Typen I bis VIIb der anatomischen Region Tibia erhalten die Werte 0 bis 22.  Die 
Wertigkeit fällt pro Typ um 2 Punkte. 
• Typ I (Tibiahypoplasie) und Typ II (Diastase) erhalten als mildeste 
Ausprägungsformen einer Tibiaaplasie den Punktwert 22 und 20. 
• Die Typen IIIa, IVa, Va, VIa und VIIa erhalten die Punktwerte 18, 16, 14, 12 und 
10. 
• Die Typen IIIb, IVb, Vb, VIb und VIIb erhalten die Punktwerte  8, 6, 4, 2 und 0. 
 
- Die Sub-Typen für die Muskelfunktion der anatomischen Regionen Coxa, Femur und 
Tibia erhalten die Werte +=2, (+)=1 und -=0. 
 
Ein hoher Punktwert gibt folglich einen „normalen“ Zustand an, bzw. in der Region 
„Tibia“ den, der der Normalität am nächsten steht. Auffällig ist, dass der Typ I der 
anatomischen Region „Patella“ 3 Punkte erhält. Weber möchte auf diese Weise der Rolle 
einer regelrecht ausgebildeten Patella hinsichtlich des operativ-rekonstruktiven Potentials 
gerecht werden. Aus gleichem Grund differieren die Werte der Untergruppen „a“ und „b“ 
der Typen III bis VIII der anatomischen Region „Tibia“ um untereinander jeweils um 10 
Punkte (Weber 2006). 
 
Den Score nach Weber erhält man nach Addition aller Punktwerte. Der höchst 
mögliche Punktwert ist 39 und der niedrigste 0. Während die Klassifikation nach Weber 
selbst für den Gebrauch im klinischen Alltag gedacht ist (Weber 2006), soll der Score nach 
Weber, der die pathoanatomischen Merkmale der gesamten Extremität berücksichtigt, für 
3. Wissenschaftlicher Hintergrund / Literaturüberblick 
 40
Klasse Score 
39-38 
37-34 
33-32 
 
39-32 
31-30 
29-26 
25-24 
 
31-24 
23-22 
21-18 
17-16 
 
23-16 
15-14 
13-10 
9-8 
 
15-8 
7-6 
5-2 
1-0 
 
7-0 
 
1 
+ 
- 
 
2 
- 
+ 
 
3 
+ 
- 
 
4 
+ 
- 
 
5 
+ 
- 
Abb. 6 K. Schneider © 
die Therapie- und Operationsplanung, also als präziser prognostischer Wert dienen. Der 
Score, bzw. seine Punktzahl korreliert mit dem Wert der prognostischen Aussage. Je höher 
der Score, desto besser die Prognose und die therapeutischen Möglichkeiten.  
Weber empfiehlt 2006 eine Schreibweise in der Art einer Formel. Beispiel: Distale 
Tibiaaplasie ohne knorpelige Anlage mit dreistrahligem Fuß und normaler Hüfte, 
regelrecht ausgebildetem Femur, normaler Patella, Hypoplasie der Fibula, normaler 
Muskelfunktion von Hüft- und Quadricepsmuskulatur und reduzierter Funktion der 
Unterschenkelmuskulatur entspricht:  
CoI+/FeI+/PaI/TiIIIb(+)/FiII/PeII mit einem Score von 
2+2/2+2/3/8+1/1/1 = 22 Punkten.  
Zur besseren Veranschaulichung hat Weber seinen Score in 
fünf verschiedene Klassen untergliedert. Ein Score mit 39 bis 
32 Punkten entspricht der Klasse 1 nach Weber, 31 bis 24 
Punkte der Klasse 2, 23 bis 16 Zähler der Klasse 3, 15 bis 8 
Punkte der Klasse 4 und 7 bis 0 Punkte der Klasse 5. Innerhalb 
einer Klasse erhalten die beiden höchsten und die beiden 
niedrigsten Punktwerte den Zusatz „+“ oder „-“.  
In Korrelation zum Score nach Weber hat folglich die Klasse 
1+ prognostisch die besten, die Klasse 5- die ungünstigsten  
                                             Aussichten für eine Rekonstruktive Behandlung. 
 
3.10 Therapieformen 
Seitdem das Krankheitsbild der kongenitalen Tibiaaplasie bekannt ist, existiert auch 
Uneinigkeit bezüglich der Therapiemethodik, dem Interventionszeitpunkt und der 
Indikationsstellung (Joachimsthal 1894). Das Spektrum reicht von einer oft langjährigen, 
rein konservativen Behandlung bis hin zur frühen Amputation. Dieses Kapitel soll die 
verschiedenen Therapieansätze aufzeigen. 
 
3.10.1 Redression und Prothetik 
Die erste Publikation die einen Ansatz zur konservativen Therapie bei Tibiaaplasie 
beinhaltet, stammt von Billroth. Er vollzog 1861 bei kompletter Tibiaaplasie eine 
Totalflexion des Unterschenkels gegen den Oberschenkel mit anschließender Fixierung 
und Einpassung der Extremität in eine Stelzenprothese (Billroth 1861). Weitere Autoren 
plädierten ebenfalls für eine rein konservative Behandlung, indem redressierende 
Gipsverbände mit anschließender Hilfsmittelversorgung zur Anwendung kamen (Launois-
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Kuss 1901). Auch wenn viele dieser Therapieansätze inzwischen obsolet sind, stellt die 
frühzeitige orthopädietechnische Versorgung der Patienten einen Grundbestandteil der 
konservativen, bzw. der prä- und postoperativen Therapie bei kongenitaler Tibiaaplasie 
dar. Darunter ist zum einen die Versorgung mit Prothesen, z.B. nach 
Unterschenkelamputation oder -teilamputation, zum anderen die Anwendung von 
Orthoprothesen oder Orthesen als supportatives Mittel bei extremitätenerhaltender 
Therapie gemeint. Zielsetzung ist die Erlangung und der Erhalt einer größtmöglichen 
Funktionalität der betroffenen Extremität, und damit der Lebensqualität des Patienten. 
Eine Prothesenversorgung erfolgt zum Abschluss einer nicht-extremitätenerhaltenden 
Therapie. Viele Autoren sind sich einig, dass eine Amputation mit anschließender 
Prothesenversorgung möglichst früh, zwischen dem 9. und 15. Lebensmonat erfolgen 
sollte, wenn die Kinder zu stehen beginnen, um eine größtmögliche Toleranz zu erzielen 
(McKenzie 1957).  
In der extremitätenerhaltenden Behandlung werden vornehmlich verschiedene Arten von 
Orthesen und Orthoprothesen verwendet. Sie dienen der Ruhigstellung, Entlastung und 
Korrektur von Skelettabschnitten (Baumgartner 1995). Orthoprothesen können zudem als 
Beinlängenausgleich fungieren. Die Anpassung erfolgt heutzutage individuell.  
Extremitäten können nach Orthesenversorgung auch bei ansonsten instabilen Verhältnissen 
funktionell beübt werden. Es ist dem Therapeuten möglich über die Fixierung oder 
Freigabe von Gelenken frei zu entscheiden. Des Weiteren können die Gelenkverbindungen 
zur Korrektur im Sinne einer Redression genutzt werden. Auf diese Weise ist  neben einer 
aktiven Beübung auch eine passive Korrektur möglich, z.B. in der Nacht.  
Eine Orthesenanpassung ist bereits vor Vollendung des ersten Lebensjahres möglich und 
wird von den Kindern in der Regel gut toleriert. Unterstützend werden diese Hilfsmittel 
inzwischen bunt und sogar Badetauglich hergestellt. Durch diese externe Führung bei 
erhaltener Proprioception wird jungen Patienten in den meisten Fällen eine annähernd 
normale Mobilitätsentwicklung ermöglicht und das „Hineinwachsen“ in eine Fehlbildung, 
bzw. ihre Progredienz frühzeitig unterbunden (s. Anhang, Tafel 7). In diesem Sinne tragen 
Orthesen zur Optimierung der Therapieoptionen bei Tibiaaplasie bei. Bei Indikation kann 
im Säuglingsalter eine Redression mittels Gipsverband erfolgen (Rettig et Eichler 1968). 
Abschließend zu erwähnen ist jedoch, dass auch eine gute Abstützung und Führung nach 
erfolgter rekonstruktiver Operation ein physiotherapeutische Übungsbehandlung nicht 
ersetzen kann (Weber 2002). 
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3.10.2 Amputation 
Die Amputation, meist auf Höhe des Kniegelenkes, galt bis vor wenigen Jahren als 
Behandlung der Wahl bei totaler kongenitaler Tibiaaplasie und in Fällen anderer 
Aplasieformen, deren anatomische Grundbeschaffenheit eine Versorgung mit 
orthopädietechnischen Hilfsmitteln unmöglich machen, z.B. durch Begleitfehlbildungen 
(Bade 1906). Jones et al. (1978) und Kalamchi et Dawe (1985) erstellten zu ihren 
Klassifikationen zur Einteilung der kongenitalen Tibiaaplasie Typ-bezogene 
Behandlungsschemata, in denen sie im Fall einer kompletten tibialen Aplasie (Typ 1a/b 
nach Jones et al., bzw. Typ I nach Kalamchi et Dawe) eine Amputation empfahlen (Jones 
et al. 1978). Hinsichtlich des Interventionszeitpunktes sind sich viele der genannten 
Autoren untereinander einig, dass eine Amputation so früh wie möglich im Kleinkindalter 
erfolgen sollte. Durchschnittlich wird der Zeitraum um die Vollendung des ersten 
Lebensjahres genannt, da zu Laufbeginn die beste Akzeptanz von Seiten des Kindes und 
die Möglichkeit der Entwicklung eines annähernd normalen Gangbildes gegeben seien.  
Die Indikation zur Amputation wird in der Literatur vielfältig begründet. Im Vordergrund 
stehen meist die verminderte Gesamtfunktion der durch kongeniale Tibiaaplasie 
fehlgebildeten Extremität, die bestehende Kniegelenkdysplasie und die zu erwartende 
Progredienz mit zunehmendem Wachstumsverlauf. Die Amputation wird als Zeit sparende 
und endgültige Behandlung mit geringer Komplikationsrate angesehen. Durch 
anschließende Schaffung eines gewichttragenden Stumpfes und der Möglichkeit einer 
adäquaten Prothesenversorgung sei sie einer langwierigen und psychisch belastenden 
Therapie mit einer Vielzahl von Operationen, langen Krankenhausaufenthalten, 
letztendlich unbefriedigenden Ergebnissen und möglicherweise verspäteten Amputation 
vorzuziehen (McKenzie 1957).  
 
3.10.3 Operationstechniken 
Die extremitätenerhaltende Therapie aller Formen kongenitaler Tibiaaplasie basiert auf 
Methoden der rekonstruktiven Chirurgie. Dabei sind in der Regel mehrere Eingriffe, 
verschiedene Extremitätenabschnitte betreffend, erforderlich. 
 
3.10.3.1 Übersicht 
1877 wurde in der Literatur erstmals über einen operativ-rekonstruktiven 
Behandlungsversuch berichtet. Ab diesem Zeitpunkt entstanden verschiedene 
Operationstechniken. 
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1. Kniegelenkrekonstruktion 
- 1877 : Albert führt in einem Fall totaler Tibiaaplasie eine Fibulaunterstellung in Form 
einer Arthrodese durch (Albert 1877). 
 
- 1892: Bardenheuer entwickelt eine Gliedmaßenrekonstruktion, indem er operativ das 
distale Femurende in die gespaltene proximale Fibula einpflanzt. Ähnliche Versuche 
unternahmen Rincheval, Congdon und Michel et Guilleminet (Rincheval 1894). 
 
- 1894: Joachimsthal berichtet über eine bis dahin unbekannte rekonstruktive 
Operationstechnik nach Wolff. Es handelt sich um eine  Form der Fibulaunterstellung 
bei der Wolff  das Capitulum fibulae in die Fossa intercondylica einstellte und 
anschließend Mittels eines transkondylären Drahtes fixierte (Joachimsthal 1894). 
 
- 1905 wird in den USA erstmals eine Fibulaunterstellung nach den Vorgaben von 
Albert (s.o.) durchgeführt, mit der Abwandlung, dass ein funktionsfähiges Kniegelenk 
rekonstruiert werden konnte (Myers 1905).  
 
- 1914: Gaenselen führt eine Fibulaunterstellung mit anschließender Arthrodese des 
Kniegelenkes unter Verwendung eines Knochenspans aus dem ipsilateralen Femur 
durch (Gaenselen 1914). 
 
- 1963: Ein weiteres Verfahren in Form einer Fibulaunterstellung zur 
Kniegelenkrekonstruktion bei totaler kongenitaler Tibiaaplasie stammt von Blauth. Er 
beschreibt eine Fibulaunterstellung einhergehend mit einer Verkürzungsosteotomie der 
Fibula, um so die Verkürzung des umgebenden Weichteilgewebes spannungsfrei 
auszugleichen (Blauth 1963). 
 
- 1965: Brown veröffentlicht eine Methode zur Kniegelenkrekonstruktion bei 
kongenitaler Tibiaaplasie. Sein Bestreben dient der Schaffung eines funktionalen, 
belastungsfähigen Stumpfes nach Unterschenkelteilamputation ( Brown 1965).  
 
- 1972 berichtet Grimm im Rahmen seiner Dissertation von einer Abwandlung der 
Kniegelenkrekonstruktion nach Blauth. Mittelmeier führte die 
Kniegelenkrekonstruktion nach der Vorlage von Blauth durch. Anstelle einer 
verkürzenden Fibulaosteotomie vollzog er eine Verkürzungsosteotomie des Femur, um 
anschließend die Fibula unter die Femurkondylen einzustellen (Grimm 1972). 
 
- 1997: Weber entwickelt eine Technik der Kniegelenkrekonstruktion unter Nutzung der 
Patella mit anschließender Fibulaunterstellung. Im Vorfeld erfolgt eine 
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Weichteildistraktion anhand eines Ilizarov-Fixateurs (Weber 1997). Diese Technik 
wird im Kapitel „3.10.3.3 Kniegelenkrekonstruktion nach Weber“ näher beschrieben. 
 
2. Tibiofibulare Fusion bei partieller Tibiaaplasie 
- 1906: Bade gelingt die erste erfolgreiche tibiofibulare Fusion bei partieller 
Tibiaaplasie. Im gleichen Jahr führte Boeckel ebenfalls bei partieller Tibiaaplasie eine 
tibiofibulare Fusion mittels einer Metallnaht bei einem 18 Monate altem Kind durch. 
(Bade 1906). 
 
- 1920: Brandes greift eine 1884 von Hahn entwickelte operative Methode, zur Therapie 
tibialer Pseudoarthrosen durch tibiofibulare Fusion auf, erweiterte sie und wendete sie 
bei partieller Tibiaaplasie an (Hahn 1884). 
 
- 1963: Blauth entwickelt, ebenfalls nach der Vorlage von Hahn, eine spezielle Form 
der tibiofibularen Fusion bei partieller Tibiaaplasie. Nach einer 
Verkürzungsosteotomie der Fibula wird der proximale, tibiale Rest reseziert, nach 
distal schmal zupräpariert und in die Markhöhle der Fibula eingepasst. Der durch die 
fibulare Verkürzungsosteotomie gewonnene Knochenzylinder wird gespalten und zur 
Stabilisierung um die Fusionsstelle fixiert (Blauth 1965). 
 
- 1998: Davis et Meyer berichten erstmals über die Technik der proximalen 
tibiofibularen Bifurkationssynostose. Dabei wird, unter Schonung des Periosts, die 
Fibula einer transversalen metaphysären Osteotomie unterzogen und anschließend 
unter der residualen Tibiaanlage zentriert. Die Fixierung erfolgt anhand von 
Kirschnerdrähten. Der intakte Periostschlauch dient der schnelleren Konsolidierung 
der Osteotomiestellen  (Davis et Meyer 1998). 
 
3. Adjuvante Techniken 
- 1954 entwickelt Ilizarov ein Verfahren zur kontinuierlichen Verlängerung von 
Röhrenknochen durch Kallus-Distraktion. Kernstück dieser Methode ist die 
Verwendung eines Fixateur externe (Ilizarov 1954). 
- 1963: Blauth empfiehlt im Rahmen einer Zwei-Phasen-Therapie vor einer 
Kniegelenkrekonstruktion eine Fußunterstellung durchzuführen. Nach der 
Freipräparation der distalen Fibula aus dem umgebenden Weichteilverbund und 
anschließender Verkürzungsosteotomie, unterstellt er den Talus unter die Fibula. 
Anschließend erfolgt eine Achillessehnenverlängerung in Form einer Z-Plastik 
(Blauth1963). 
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- Zu erwähnen sind des Weiteren verschiedene Techniken zur Amputation und 
Teilamputation von Extremitätenanteilen, wie z.B. die Amputation nach Syme aus 
dem Jahre 1854. Ihre Verwendung ist in der Behandlung der kongenitalen Tibiaaplasie 
jedoch individuell zu entscheiden und daher im Rahmen dieser Dissertation 
zweitrangig zu betrachten. 
 
3.10.3.2 Spezielle OP-Techniken 
Während Anfangs rein der Erhalt einer Extremität im Vordergrund stand, wie z.B. bei 
Fibulaunterstellung mit anschließender Kniegelenksversteifung nach Gaenselen 
(Gaenselen 1914), legten die Wissenschaftler bis heute zunehmend Wert auf die Schaffung 
und den Erhalt der Funktionalität der Gliedmaße.  
Auf der Basis dieser ersten Therapieversuche wurden zwei Operationstechniken zur 
Kniegelenkrekonstruktion bei Tibiaaplasie entwickelt, die in der modernen Medizin 
besondere Anerkennung fanden. Es handelt sich um die Technik nach Blauth und die 
Technik nach Brown. Diese sollen folgend genauer dargestellt werden.  
 
Kniegelenkrekonstruktion nach Blauth (1963): 
Blauth veröffentlicht 1965 eine detaillierte Beschreibung seiner Operationstechnik. Sie 
stellt den zweiten Schritt seiner Therapie der kongenitalen Tibiaaplasie dar. Der erste 
Behandlungsschritt besteht in einer Fußunterstellung. Als Interventionszeitpunkt nennt er 
das dritte bis vierte Lebensjahr, um sich die hohe Adaptionsfähigkeit und Plastizität des 
kindlichen Knochens zu Nutze zu machen. Eine Indikation sieht Blauth bei schweren, 
konservativ nicht korrigierbaren, ein- oder beidseitigen Kniebeugekontrakturen bei 
kongenitaler Tibiaaplasie. Eine relative Indikation ist seiner Aussage nach bei ein- oder 
beidseitiger, hoher Luxation oder Femurgabelung mit primär tiefer Fossa intercondylica 
gegeben. 
Für die operative Vorgehensweise bei Subluxation empfiehlt Blauth eine dorsale Z-Plastik 
der Popliteal-Region und anschließende Resektion der derben Faszie. Nach einer 
Längenextension des Unterschenkels erfolgt die Unterstellung der Fibula unter die distale 
Femurgelenkfläche. Ggf. ist eine plastische Rekonstruktion der femoralen Gelenkfläche 
notwendig. Die temporäre Fixation für 3 Wochen erfolgt mittels Kirschner-Drähten. 
Postoperativ sieht Blauth eine Ruhigstellung im Becken-Bein-Gips für etwa 3 bis 4 
Wochen vor, anschließend eine Versorgung mit Übungsverbänden, beweglichen Schienen 
(2 bis 3 Wochen) und danach eine Nachtschienen- und Orthesenversorgung. Begleitend 
wird eine krankengymnastische Übungsbehandlung empfohlen. 
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Ein wenig abweichend sieht die operative Technik nach Blauth bei hoher Luxation aus. 
Blauth beschreibt für diesen Fall einen ventro-lateralen, S-förmigen Hautschnitt. 
Anschließend erfolgt die Ablösung der Bicepssehne und die halbzirkuläre Durchtrennung 
der Kniegelenkskapsel. Es folgt eine Verkürzungsosteotomie der Fibula an der distalen 
Grenze ihres oberen Drittels. Je nach Beschaffenheit ist eine manuelle Vertiefung der 
Fossa intercondylica nötig, bevor die Fibula unter den Femur eingestellt wird. Nach 
erfolgter Unterstellung werden die Strecker an Fibulaperiost und Unterschenkelfaszie, und 
ein zum Pes anserinus gehöriger Muskel am Capitulum fibulae fixiert. Als letzter Schritt 
seiner Operationstechnik beschreibt Blauth die Verpflanzung der Bicepssehne auf die 
Streckerseite. Die abschließende Fixation für 3 Wochen erfolgt auch hier durch 
Kirschnerdrähte. Die postoperative Therapie entspricht der oben beschriebenen (Blauth 
1963). 
 
Kniegelenkrekonstruktion nach Brown (1965):  
Brown berücksichtigt in seiner Empfehlung bezüglich des Zeitpunktes einer operativen 
Intervention ebenfalls die Adaptionsfähigkeit des Knochens im Kindesalter. Er nennt als 
besten Operationszeitraum einen Zeitpunkt vor Vollendung des ersten Lebensjahres. Als 
Indikation für die Anwendung seiner Operationstechnik setzt Brown eine ausreichende 
Quadricepsfunktion, das Vorhandensein einer intakten kontralateralen Extremität, sodass 
das Potential einen physiologischen Gang zu entwickeln gegeben ist, eine geringe 
Ausprägung der begleitenden Fibulakrümmung sowie eines möglichen Pterygium der 
Fossa poplitea voraus. 
Die einzelnen Schritte seiner Technik zur operativen Kniegelenkrekonstruktion beschreibt 
Brown wie folgt. Zu Beginn erfolgt eine U-förmige Inzision auf Kniehöhe, beginnend 
lateral, etwa 5 cm oberhalb des unteren Femurendes, das distale Femurende gleichförmig 
umfahrend. Nach dem Freipräparieren wird die tiefe Faszie mit einem vertikalen Schnitt, 
lateral entlang des Ligamentum patellae, eröffnet. Anschließend wird das distale 
Femurende und das proximale Fibulaende vom umliegenden Weichteilgewebe befreit. Die 
Fibula wird zu drei-achtel reseziert, um eine schmale, wenn auch kleine, Gelenkfläche zum 
Femur zu schaffen. Nach der Resektion der Fibula erfolgt ihre Verlagerung unter den 
distalen Femur um achsengerechte, Gewicht tragende Verhältnisse zu schaffen. Zur 
Fixation dienen zwei gekreuzte Kirschnerdrähte, die in Femur und Fibula verankert 
werden. Im Anschluss erfolgt die Rückverlagerung des Weichteilgewebes. Das 
Ligamentum patellae wird nicht gesondert an der Fibula fixiert. Postoperativ sieht Brown 
einen Ganzbeigipsverband in maximaler Kniegelenksextension zur Ruhigstellung und zur 
Stabilisierung der korrigierten Beinachse vor. Ist das Kind alt genug erfolgt additiv bereits 
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Bild 14                          (Weber 2002) 
im Gips eine Schrittweise Belastung. Der Gipsverband soll in Intervallen von 4 bis 6 
Wochen gewechselt, und das Nearthros sowohl inspektorisch als auch radiologisch 
begutachtet werden. Aufgrund von Hautirritationen empfiehlt Brown eine 
Materialentfernung der Kirschner-Drähte nach etwa vier Wochen. Im Anschluss daran 
sollte für weitere 6 bis 8 Wochen eine Immobilisation des Kniegelenkes mittels 
Ganzbeingipsverband erfolgen, oder bis eine ausreichende Stabilität des generierten 
Kniegelenkes klinisch und radiologisch gegeben ist. Der Patient wird dann mit 
orthopädietechnischen Hilfsmitteln versorgt und einer krankengymnastischen 
Übungsbehandlung zugeführt (Brown 1965). 
 
3.10.3.3 Kniegelenkrekonstruktion nach Weber  
Literarisch 1997 erstmals erwähnt, veröffentlicht Weber 
2002 eine detaillierte Beschreibung seiner 
Operationstechnik einer Kniegelenkrekonstruktion bei 
totaler Tibiaaplasie. Seine Behandlungsmethode 
ermöglicht nicht nur die Rekonstruktion der betroffenen 
Gliedmaße, sondern, durch frühe Intervention um das 1. 
Lebensjahr herum, eine Vermeidung mit dem  Wachstum 
zu erwartender progressiver Fehlbildungen. 
Die Behandlung nach Weber setzt sich aus drei 
Teilschritten zusammen. Als ersten Behandlungsakt 
erfolgt, bei gegebener knöcherner Entwicklung, die 
Anlage eines Mini-Ringfixateurs (s. Bild 14), der sowohl 
Ober- und Unterschenkel, als auch den Fuß erfasst. 
Anhand dieses Fixateurs externe erfolgt zunächst eine 
Weichteildistraktion von ca. 80 mm, sodass genügend 
„Freiraum“ für eine achsengerechte Transposition von Fibula und Fuß erzielt wird. Zu 
diesem Zweck erfolgt einhergehend mit der Fixateuranlage ein bindegewebiges Release im 
Bereich des Knie- und ggf. des Sprunggelenkes.  
Im zweiten Behandlungsschritt erfolgt, unter belassen des Fixateurs, die endgültige 
achsengerechte Ausrichtung und die Kniearthroplastik nach Weber (s.u.). Erst in einem 
dritten Behandlungsschritt werden isometrische Gelenke am Fixateur montiert, um eine 
Beübung des Nearthros zu ermöglichen. 
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Weber geht bei seiner Operationstechnik wie folgt vor (s. Abb. 7):  
Die Haut über der Kniegelenksregion wird in 
longitudinaler Schnittführung über eine Länge 
von ca. 10 cm eröffnet. Es folgt eine subfasziale 
Präparation mit der Durchtrennung der Sehne 
des M. quadriceps in Form einer Z-Plastik. Im 
Anschluss daran wird die Kniegelenkskapsel 
dreifach horizontal eingeschnitten. Die erste 
Inzision liegt auf Höhe des proximalen 
Übergangs der Kniegelenkskapsel, die zweite 
direkt unterhalb des distalen Patellapols, und 
die dritte auf Höhe des distalen Kapselrandes 
(s. Abb. 7a). Auf diese Weise entstehen zwei 
„Visierklappen“ aus der Kniegelenkskapsel, die 
lateral und medial inserieren. Um die Patella zu 
distalisieren werden die beiden Visierklappen 
anschließend überkreuzt, sodass die distale 
Visierklappe nach proximal, Richtung Femur, 
wandert und die proximale Visierklappe, die die 
Patella enthält, nach distal zur Fibula (s. Abb. 
7b). Die Patella wird anschließend unter den 
Femurkondylen positioniert. Als nächstes wird 
die proximale Fibula präpariert, unter die 
Patella zentriert und mit ihrer, nun nach distal 
weisenden, Vorderfläche verbunden.  Die Tibia fungiert auf diese Art als „Tibiaplateau“. 
Anschließend wird die Quadricepssehne mittels Z-Plastik verlängert und das 
Operationsgebiet verschlossen (Weber 2002). 
Die Postoperative Behandlung nach den ersten beiden Behandlungsschritten beruht auf der 
Pflege und Reinigung des Fixateurs, bzw. ggf. der weiteren Distraktion, die im Normalfall 
1mm pro Tag beträgt. Eine Belastung der operierten Gliedmaße ist schrittweise möglich. 
Während des dritten Behandlungsschrittes, dem Einbau isometrischer Gelenke am 
Fixateur, erfolgt eine Mobilisation des Nearthros in Narkose. Die Beweglichkeit im 
Kniegelenk wird durch feststellbare mechanische Gelenke des Fixateurs zunächst auf einen 
Bewegungsradius von Extension/Flexion: 0°/20°/70° begrenzt. So wird eine Vollbelastung 
und Bewegung ermöglicht, ohne eine akzidentelle Schädigung des neu generierten 
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Kniegelenkes zu riskieren. Weber empfiehlt im weiteren Verlauf eine intensive 
krankengymnastische Übungsbehandlung, um den Bewegungsradius schrittweise zu 
vergrößern. Nach Erlangung ausreichender Konsolidierung und Stabilität im Nearthros 
kann der Fixateur externe entfernt werden. Direkt Postoperativ erfolgt eine Ruhigstellung 
durch einen Ganzbeingips, die aber nur solange bestehen bleiben soll, bis individuell 
angepasste Orthesen angefertigt wurden. Nach erfolgreicher Anpassung von Orthesen 
muss, laut Weber,  die Krankengymnastik diszipliniert fortgeführt werden (Weber 2002).  
Weber perfektionierte damit die Anwendung des Fixateurs, nach Vorlange von Ilizarov, in 
der Behandlung aller Formen der kongenitalen Tibiaaplasie.  
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4. Patientengut  
Das dieser Studie zugrundeliegende Patientengut umfasst insgesamt 66 Patienten, bzw. 98 
Fälle kongenitaler Tibiaaplasie.  
Es handelt sich um 42 Patienten (Nr. 1-42) (64 Gliedmaße) der Geburtsjahrgänge 1954 bis 
1991, die 1962 bis 1997 an der orthopädischen Universitätsklinik der Ruprecht-Karl-
Universität zu Heidelberg (Direktor: Prof. Dr. med. V. Ewerbeck) in orthopädischer 
Behandlung waren und um ein eigenes Patientenkontingent (Nr. 43-66), das am 
Universitätsklinikum der Rheinisch-Westfälischen Technischen Hochschule Aachen im 
Zeitraum zwischen 1997 und Februar 2008 orthopädisch behandelt wurde (Direktor der 
Klinik für  Orthopädie und Unfallchirurgie, Schwerpunkt Orthopädie: Prof. Dr. med. F. U. 
Niethard). Letzteres umfasst 24 Patienten und 34 Fälle kongenitaler Tibiaaplasie. 
 
Im Patientengut enthalten sind 33 weibliche und 33 männliche Patienten. Von diesen 66 
Patienten leiden 34 einseitig und 32 beidseitig an Tibiaaplasie, wobei insgesamt 48 rechte 
und 50 linke Gliedmaße betroffen sind. 
 
 insgesamt 
beidseitig 
betroffen 
einseitig 
betroffen 
nur rechts 
betroffen 
nur links 
betroffen 
weiblich 14 19 11 8 
männlich 18 15 5 10 
total 32 34 16 18 
                Abb. 8) Patientengut nach Geschlecht, betroffener Seite und ein-/beidseitiger Fehlbildung 
 
Das darin enthaltene Patientenkontingent aus Aachen (Nr. 43-66) umfasst 12 weibliche 
und 12 männliche Patienten der Geburtsjahrgänge zwischen 1985 und 2007. Von diesen 24 
Patienten sind 14 einseitig, 10 beidseitig fehlgebildet, wobei 18 rechte, und 16 linke untere 
Extremitäten betroffen sind. 
 
 Aachen 
beidseitig 
betroffen 
einseitig 
betroffen 
nur rechts 
betroffen 
nur links 
betroffen 
weiblich 3 9 5 4 
männlich 7 5 3 2 
total 10 14 8 6 
                  Abb. 9) Patientengut nach Geschlecht, betroffener Seite und ein-/beidseitiger Fehlbildung 
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20 der 24 Patienten aus Aachen (79,2%) befanden sich bei der Entstehung dieser Arbeit in 
ambulanter Kontrolle und waren damit direkten Untersuchungen zugänglich. Bei den 
restlichen 4 handelt es sich um Patienten (Nr. 46, 50, 57 u. 60) aus dem europäischen 
Ausland, die zum Studienzeitpunkt unter Mitbehandlung durch Prof. Dr. med. Michael 
Weber standen und vornehmlich in ihrem Heimatland (Dänemark (1), Großbritannien (1) 
und Österreich (2)) betreut wurden. Akteneinträge und Röntgenbilder dieser Patienten 
waren dieser Studie zugänglich, sodass auf eine persönliche Untersuchung verzichtet 
werden konnte. 
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5. Methodik 
5.1 Datenerhebung 
Zur Gewinnung umfassender Informationen zum Thema „kongenitale Tibiaaplasie“ fand 
im Vorfeld zu dieser Dissertation eine Literaturrecherche mittels Online-Datenbanken 
(PubMed, MedLine) statt. Anhand der gewonnenen Daten war es möglich, einen 
detaillierten geschichtlichen Überblick zu erstellen und das Krankheitsbild der 
kongenitalen Tibiaaplasie und dessen Behandlungsansätze geschichtlich genauestens zu 
rekonstruieren.  
Für die Erhebung der Patientendaten wurden konservative Röntgen- und 
kernspintomographische (MRT) Bilder, Daten eigener klinischer Untersuchungen im 
Rahmen ambulanter Kontrollen, dokumentierte Krankengeschichten und 
Operationsberichte herangezogen. Auf diese Weise war es möglich, die 
Krankengeschichten des eigenen Patientenkontingentes aus Aachen im Verlauf zu 
rekonstruieren. Die Daten wurden in Statistiken zusammengetragen, bewertet und einander 
gegenübergestellt.  
 
5.2 Vorgehen 
Die hier zugrundeliegende Studie wurde in zwei Arbeitschritte gegliedert.  
 
Als ersten Arbeitsbereich wurden die Anwendung der etablierten Klassifikationen der 
kongenitalen Tibiaaplasie nach Jones et al. (Jones et al. (1978)) und nach Kalamchi et 
Dawe (Kalamchi et Dawe (1985)) sowie die Klassifikation nach Weber (Weber 2006) am 
gesamten Patientengut (66 Patienten / 98 Extremitäten) getestet (zu den Klassifikationen s. 
Kap. 3.9 „Klassifikation“). Dazu wurden sämtliche fehlgebildeten Gliedmaßen nach 
Vorgabe des jeweiligen Autors (Jones et al. (1978), Kalamchi und Dawe (1985), Weber 
(2006)) klassifiziert. Im Anschluss erfolgte die Gegenüberstellung der Ergebnisse. 
 
Der zweite Arbeitsbereich diente der Untersuchung der gliedmaßenerhaltenden Therapie 
nach Weber mit besonderer Berücksichtigung der Kniegelenksrekonstruktion nach Weber 
(Weber 1997) bei totaler Tibiaaplasie (Tibiaagenesie). Das zugrunde liegende Patientengut 
entsprach dem Patientenkontingent aus Aachen abzüglich drei, der vornehmlich in ihrem 
Heimatland betreuten Patienten, aus dem europäischen Ausland (Fall Nr. 46, 50 u. 57). 
Damit erfolgte die Evaluation der Krankengeschichten von 21 Patienten. Davon konnten 
10 Patienten (14 Extremitäten) mit Fehlbildungstyp VIIb nach Weber (totale Tibiaaplasie / 
s. Kap. 3.9.7 „Klassifikation der kongenitalen Tibiaaplasie nach Weber“), dem 
Untersuchungsziel entsprechend, speziellen Analysen unterzogen werden. Ziel war die 
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Evaluation der gliedmaßenerhaltenden Therapie nach Weber (Weber 1997) hinsichtlich 
einer langfristigen Funktionalität der Extremität. Analysierte Gesichtspunkte waren dazu 
die Beweglichkeit der rekonstruierten Gelenke im zeitlichen Verlauf und die Ausbildung 
von funktionell suffizienten Gelenken, bzw. Achsenverhältnissen 
 
5.3 Ätiologie / Pathogenese 
Eventuelle Hinweise auf die Ätiologie und Pathogenese der Fehlbildungen wurden mittels 
Dokumenten aus den Patientenakten und mündliche Befragungen der Patienten, bzw. derer 
Eltern ermittelt. 
 
5.4 Gewinnung klinischer Daten 
Klinische Angaben wurden den Patientenakten entnommen und durch eigene 
Untersuchungen ermittelt. Dabei handelt es sich insbesondere um Angaben bezüglich 
Begleitfehlbildungen und Anamnese, Angaben während des Therapieverlaufs wie Werte 
hinsichtlich der Beweglichkeit und um dokumentierte Komplikationen im Therapieverlauf 
wie z.B. Infektgeschehen. 
 
5.5 Klassifikation 
Die Klassifikation der Tibiaaplasie erfolgte anhand der radiologischen Befunde, sowohl 
konservativer Röntgenaufnahmen als auch MRT-Bildern, klinischer- und intraoperativer 
Befunde. Unter Berücksichtigung der jeweiligen Kriterien (s. Kap. 3.9 „Klassifikation“) 
wurden die beiden etablierten Klassifikationen nach Jones et al. (1978), nach Kalamchi et 
Dawe (1985) und die Klassifikation nach Weber (2006) auf das gesamte Patientengut 
angewandt. In einer anschließenden statistischen Auswertung wurden die verschiedenen 
Klassifikationen einander gegenüber gestellt und verglichen. 
 
5.6 Diagnostik 
Die Diagnostik zur Klassifikation der Tibiaaplasie basiert neben dokumentierten klinischen 
Untersuchungen hauptsächlich auf bildgebenden Verfahren. Neben nativradiologischen 
Aufnahmen wurden zur Klassifikation insbesondere auch MRT-Aufnahmen herangezogen, 
um eventuelle knorpelige Anlagen sicher zu erkennen. 
Die Diagnostik zur Beurteilung des Therapieverlaufes der Patienten des eigenen 
Patientenkontingentes, die eine Kniegelenkrekonstruktion nach Weber erhalten hatten, 
wurde anhand konventioneller Röntgenaufnahmen durchgeführt (s.u.).  
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5.7 Therapie 
Um die Entwicklung der Gliedmaßen des Typs VIIb nach Weber, die eine operative 
Kniegelenksrekonstruktion nach Weber (Weber 1997) erhalten haben, genau zu bewerten, 
erfolgte jeweils vor Beginn der operativen Therapie sowie, im Verlauf nach der 
Kniegelenksrekonstruktion, vor jedem erneuten korrigierenden operativen Eingriff und 
nach Behandlungsabschluss die Auswertung konservativer Röntgenaufnahmen unter 
Ermittlung der physiologischen Achsenverhältnisse von Knie und Sprunggelenk. Zu 
Grunde gelegt wurde dabei die Einteilung physiologischer Achsen und Winkel der unteren 
Extremität nach D. Paley (Paley 2002) und dessen Normalwerte. Auf diese Weise war es 
möglich, sowohl die Achsenkorrektur, als auch die Ausbildung von Gelenken im zeitlichen 
Verlauf zu bewerten.  
 
 
D. Paley, “Principles of Deformity Correction”, Springer Verlag 2002 
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6. Ergebnisse 
6.1 Patientendaten / Statistik 
Insgesamt wurden die Daten von 66 Patienten, bzw. 98 fehlgebildeten Gliedmaßen 
analysiert. Die Geschlechtsverteilung betrug 33 männliche zu 33 weiblichen Patienten. 
Daraus ergibt sich ein Geschlechtsverhältnis von m : w = 50% : 50%.  
Von diesen 66 Patienten waren 34 Patienten uni-, 32 bilateral an Tibiaaplasie erkrankt, 
wobei 48 Mal die rechte, 50 Mal die linke untere Extremität betroffen war. Somit zeigt 
sich eine rechts - links Verteilung total von re : li  = 49% : 51% und ein Seitenverhältnis 
einseitig zu beidseitiger Fehlbildung von 52% : 48% (s. Anhang, Diagramm 1, 2a u. 3a). 
 
 n = 98 
Extremitäten 
beidseitig 
betroffen 
einseitig 
betroffen 
nur rechts 
betroffen 
nur links 
betroffen 
weiblich 14 19 11 8 
männlich 18 15 5 10 
total 32 34 16 18 
Tabelle 1a) Verteilung nach Geschlecht, betroffener Seite und ein-/beidseitiger Fehlbildung 
im gesamten Patientenkontingent (66 Patienten / 98 Extremitäten) 
 
 
Die Verteilung des eigenen Patientenkontingentes (Nr. 43-66), das in Aachen in 
Behandlung ist, weicht diesem Ergebnis teils geringfügig ab. 24 Patienten / 34 
fehlgebildete Gliedmaßen umfassend, zeigt sich ein Geschlechtsverhältnis von 12 
männlichen zu 12 weiblichen Patienten, d.h. einem Verhältnis von m : w = 50% : 50%.  
Weiter zeigt sich in 14 Fällen ein unilaterales, in 10 Fällen ein bilaterales Auftreten der 
Tibiaaplasie, daraus ergibt sich eine Verteilung von ein- zu beidseitiger Fehlbildung von              
58% : 42%. Von den 34 betroffenen unteren Extremitäten zeigt sich in 18 Fällen eine 
Affektion der rechten unteren Extremität, der linken in 16. Das Seitenverhältnis beträgt 
somit re : li = 53% : 47% (s. Anhang,  Diagramm 2b u. 3b). 
 
n = 34 
Extremitäten 
beidseitig 
betroffen 
einseitig 
betroffen 
nur rechts 
betroffen 
nur links 
betroffen 
weiblich 3 9 5 4 
männlich 7 5 3 2 
total 10 14 8 6 
Tabelle 1b) Verteilung nach Geschlecht, betroffener Seite und ein-/beidseitiger Fehlbildung 
im Patientenkontingent aus Aachen ( 24 Patienten / 34 Extremitäten) 
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Resultierend lässt sich feststellen, dass in der Gesamtheit der in dieser Studie 
berücksichtigten 66 Patienten ein ausgeglichenes Geschlechterverhältnis bezüglich der 
Ausprägung der kongenitalen Tibiaaplasie besteht, bei einer geringen Bevorzugung der 
linken unteren Extremität. Weiter fällt auf, dass das männliche Geschlecht tendenziell eher 
linksseitig und bilateral fehlgebildet ist, das weibliche Geschlecht rechtsseitig und 
unilateral. 
Das darin enthaltene Patientenkontingent, bestehend aus 24 in Aachen behandelter 
Patienten, weist ebenfalls ein ausgeglichenes Geschlechtsverhältnis auf. Bezüglich der 
Seitenverteilung ist hier sowohl bei dem männlichen, als auch beim weiblichen Geschlecht 
die rechte Seite mit jeweils einer Gliedmaße häufiger fehlgebildet als die linke. In der 
Seitenverteilung zeigt sich eine Mehrgewichtung der bilateralen Affektion des männlichen, 
der einseitigen Fehlbildung des weiblichen Geschlechts. 
 
6.2 Anwendung der verschiedenen Klassifikation 
Im ersten Abschnitt dieser Arbeit wurden alle 66 Patienten anhand radiologischer und 
klinischer Daten nach den Klassifikationen nach Jones et al. (1978), Kalamchi et Dawe 
(1985) und Weber (2006) eingeteilt. Es zeigte sich folgende Verteilung: 
 
Typ             
nach 
Jones 
weiblich männlich Summe Summe Summe Summe 
insges. in 
% re li re li insges: w: m: 
                
Ia 8 6 12 9 35 14 21 35,71 
Ib 6 7 7 4 24 13 11 24,49 
II 5 2 1 7 15 7 8 15,31 
III  1 1 1   3 2 1 3,06 
IV 2 1   2 5 3 2 5,1 
keine 
Überein- 
stimmung 
3 5 2 6 16 8 8 16,33 
Tabelle 2a) Klassifikation des gesamten Patientengutes nach Jones et al. (1978)                                                                                              
mit Differenzierung bezüglich Geschlecht und betroffener Körperseite 
 
Von 98 fehlgebildeten unteren Extremitäten konnten 59 (60%) dem Typ I nach Jones 
zugeordnet werden. Untergliedert in die Subtypen a und b ergab sich eine Verteilung von 
35 Extremitäten des Typs Ia nach Jones und 24 Extremitäten des Typs Ib nach Jones. Typ 
II nach Jones waren 15 betroffenen Gliedmaßen zuzuordnen, Typ III nach Jones drei und 
Typ IV nach Jones fünf der 98 Extremitäten (s. Anhang, Diagramm 4a u. 5a). 
16% der Gliedmaßen konnten nicht zugeordnet werden. Es handelte sich dabei in drei 
Fällen (Patient Nr. 30 u. 57) um eine komplette Tibiaaplasie mit doppelt angelegter Fibula 
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(zwei Mal mit knorpeliger Anlage) und bei sieben Extremitäten (Patient Nr. 2, 13, 24, 47, 
48 u. 55) um eine biterminale Tibiaaplasie. Diese beiden Aplasieformen sind durch Jones 
et al. nicht definiert worden. Weitere sechs Fälle einer reinen Tibiahypoplasie ohne 
Diastase (Patient Nr. 4, 17, 19, 21, 33 u. 36) konnten aufgrund der von Jones et al. 
vorgegebenen Konstellation mit einer Diastase der tibio-fibularen Syndesmose keinem 
Typen zugeordnet werden (s. Anhang, Diagramm 6). 
 
Die Einteilung nach der Klassifikation nach Kalamchi und Dawe ergab folgende 
Verteilung: 
 
 
 
 
 
 
 
Tabelle 3a) Klassifikation des gesamten Patientengutes nach Kalamchi et Dawe (1985) 
mit Differenzierung bezüglich Geschlecht und betroffener Körperseite 
 
Hier entsprachen 50 (51%) der 98 Extremitäten mit kongenitaler Tibiaaplasie dem Typ I 
nach Kalamchi et Dawe. 14 Fehlbildungen konnten dem Typ II, und fünf dem Typ III 
zugeordnet werden (s. Anhang, Diagramm 7a u. 8a). Ca. 30% der untersuchten 98 
Extremitäten konnten nicht zuzuordnen werden. Verantwortlich dafür waren zum einen, 
wie bei der Klassifikation nach Jones et al., nicht definierte Aplasieformen, zum anderen 
Inkongruenz von Merkmalen. Bei ersteren handelte es sich im einzelnen, wie bei der 
Klassifikation nach Jones et al., in sieben Fällen um eine biterminale Tibiaaplasie (Patient 
Nr. 2, 13, 24, 47, 48 u. 55), sechs Mal um eine Tibiahypoplasie ohne Diastase der tibio-
fibularen Syndesmose (Patient Nr. 4, 17, 19, 21, 33 u. 36) und bei drei Extremitäten um 
eine Tibiaaplasie mit doppelt angelegter Fibula (Patient Nr. 30 u. 57). Additiv dazu haben 
Kalamchi und Dawe die Aplasieform der proximalen Tibiaaplasie nicht in ihre 
Klassifikation mit einbezogen, wodurch in drei weiteren Fällen keine Zuordnung getroffen 
werden konnte (Patient Nr. 9, 23 u. 35).  Weiter waren insgesamt 10 fehlgebildete 
Gliedmaßen aufgrund der vorgegebenen starren Merkmalskombinationen der Autoren 
keinem Typen zuzuordnen. Bei zwei Extremitäten war der Grad der Kniegelenkskontraktur 
zu gering ( Patient Nr. 49 u. 51), in sieben Fällen konnte trotz totaler Tibiaaplasie klinisch 
eine teilweise Funktionsfähigkeit der Quadricepsmuskulatur nachgewiesen werden (Patient 
Typ nach 
Kalamchi et 
Dawe 
weiblich männlich Summe Summe Summe Summe 
insges. 
in re li re li insges: w: m: 
       % 
I 13 11 15 11 50 24 26 51,02 
II 4 2 1 7 14 6 8 14,29 
III 2 1  2 5 3 2 5,1 
keine 
Überein- 
stimmung 
6 8 7 8 29 14 15 29,59 
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Nr. 46, 52, 54, 56, 64 u. 65) und eine fehlgebildete Extremität wies sowohl eine zu geringe 
Flexionskontraktur im Kniegelenk, als auch eine Teilfunktion der Quadricepsmuskulatur 
auf (Patient Nr. 66) (s. Anhang, Diagramm 9).  
 
In der Klassifikation der kongenitalen Tibiaaplasie nach Weber konnten alle 98 
untersuchten Extremitäten zugeordnet werden. Hier ergab sich folgende Verteilung: 
 
Typ nach 
Weber 
weiblich männlich Summe Summe Summe Summe 
insges. in 
% 
re li re li insges: w: m: 
       
I 1 1  4 6 2 4 6,12 
II 2 1  2 5 3 2 5,1 
III a 1 1  1 3 2 1 3,06 
III b 4 1 1 6 12 5 7 12,24 
IV a   1  1 0 1 1,02 
IV b 1 1   2 2 0 2,04 
V a 1 2   3 3 0 3,06 
V b 1 1 1 1 4 2 2 4,08 
VI a  1   1 1 0 1,02 
VI b   1 1 2 0 2 2,04 
VII a 1 1 2 2 6 2 4 6,12 
VII b 13 12 17 11 53 25 28 54,08 
         
Tabelle 4a) Klassifikation des gesamten Patientengutes nach Weber (2006) 
mit Differenzierung bezüglich Geschlecht und betroffener Körperseite 
 
Von 98 Gliedmaßen konnten sechs dem Typ I und fünf dem Typ II nach Weber zugeordnet 
werden. Der Typ III trat 15 Mal auf, wobei drei vom Subtyp IIIa und 12 vom Typ IIIb nach 
Weber nachgewiesen werden konnten. In drei Fällen entsprach die Fehlbildungsform dem 
Typ IV, davon ein Mal dem Typ IVa und zwei Mal dem Typ IVb nach Weber. Insgesamt 
sieben Extremitäten wiesen den Typ V nach Weber auf, wovon drei dem Typ Va, vier dem 
Typ Vb entsprachen.  Der Typ VI konnte an insgesamt drei fehlgebildeten Extremitäten 
festgestellt werden, darunter ein Mal der Typ VI a und zwei Mal der Typ VIb nach Weber. 
Mit insgesamt 61% am häufigsten vertreten war der Typ VII nach Weber. Hier zeigt sich 
eine Übereinstimmung mit dem Typ I nach Jones et al., die diesem Fehlbildungstyp 
entsprechen (s.o.). Untergliedert in seine Subtypen, zeigen sich sechs Gliedmaßen vom 
Typ VIIa und 53 Gliedmaßen vom Typ VIIb nach Weber (s. Anhang, Diagramm 10a u. 
11a). 
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Zusammenfassend zeigt sich hinsichtlich des Auftretens der kongenitalen Tibiaaplasie im 
hier zugrunde liegenden Patientengut, dass die Form der totalen Aplasie, bzw. der 
Tibiaagenesie ohne knorpelige Anlage mit 55% am häufigsten auftritt. Zu erkennen ist eine 
leichte Bevorzugung der rechten Körperseite, beim weiblichen Geschlecht mit einer 
Differenz von eins, beim männlichen Geschlecht mit einer Abweichung von sechs 
Fehlbildungen. Eine totale Tibiaaplasie mit knorpeliger Anlage dagegen kommt nur in 6% 
der Fälle vor. 
Am zweithäufigsten vertreten ist die distale Tibiaaplasie ohne knorpelige Anlage mit 12%. 
Eine kartilaginäre Anlage bei gleicher Aplasieform kommt dagegen nur in 3% der Fälle 
vor. Wie bei der totalen Tibiaaplasie zeigt sich auch hier eine klare Tendenz zur Aplasie 
ohne knorpelige Anlage.  
Weiter sind in 7% eine biterminale Tibiaaplasie, in 6% eine reine Tibiahypoplasie und in 
5% eine Tibiahypoplasie mit tibio-fibularer Diastase festzustellen. Zu den seltensten 
Formen kongenitaler Tibiaaplasie zählen, mit jeweils 3%, die totale Tibiaaplasie mit 
doppelt angelegter Fibula und die proximale Tibiaaplasie. Zu erwähnen ist, dass mit nur 
einem Prozent Unterschied zugunsten der jeweiligen Aplasieform ohne kartilaginäre 
Anlage bei den Formen der biterminalen Tibiaaplasie, der totalen Tibiaaplasie mit doppelt 
angelegter Fibula und der proximalen Tibiaaplasie keine Präferenz bezüglich des 
Auftretens einer knorpeligen Anlage festgestellt werden konnte. 
 
6.3 Gliedmaßenerhaltende Therapie nach Weber 
Die folgenden Untersuchungen beziehen sich auf das 24 Patienten starke 
Patientenkontingent, das im Studienzeitraum in der Klinik für Orthopädie des 
Universitätsklinikums der RWTH  Aachen (Direktor: Prof. Dr. med. F- U. Niethard) in 
Behandlung waren. 
 
6.3.1 Ätiologie / Pathogenese 
Von den 24 Patienten konnten in 13 Fällen die Eltern zum Krankheitsbild ihres Kindes 
direkt befragt werden. Bei weiteren 8 lagen detaillierte anamnestische Dokumentationen in 
den Akten vor, die ausreichend Aufschluss über mögliche ätiologische Faktoren gaben. 
Lediglich bei 3 der ausländischen, unter Mitbehandlung durch Prof. Dr. med. M. Weber 
stehenden Patienten (Fall 46, 50 u. 57) war es nicht möglich, ausreichende anamnestische 
Informationen zu erlangen, sodass sich die Angaben dieses Kapitels auf die restlichen 21 
Patienten beziehen. 
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Bei 19 Patienten wurde die Fehlbildung bei Geburt diagnostiziert. In zwei Fällen (Nr. 58 u. 
60) konnte die Fehlbildung pränatal durch Sonographie festgestellt werden.  
Von den Müttern wurde bis auf drei Fälle eine unkomplizierte Schwangerschaft und 
Geburt beschrieben. Bei Patient Nr. 65 lag eine Zwillingsschwangerschaft vor, was zu 
einer verfrühten Geburt in der 37. Schwangerschaftswoche geführt hatte. Das 
Geschwisterkind war gesund und wies keine Fehlbildungen auf. Bei Patient Nr. 66 
berichtete die Mutter über rezidivierende vaginale Blutungen bis zur 26. 
Schwangerschaftswoche bei ansonsten komplikationsloser Schwangerschaft und Geburt. 
Patient Nr. 56 wurde nach regelrechter Schwangerschaft bei Querlage per sectio caesaria 
entbunden. 
Sieben der Patienten haben Geschwister, keines wies eine Fehlbildung auf. In einem Fall 
(Nr. 56) zeigte sich beim Vater des Patienten eine Spalthand, kongruent zum Patienten, bei 
ansonsten negativer Familienanamnese. Bei Patient Nr. 59 lag eine milde Ausprägung 
einer Tibiahypoplasie bei einem Verwandten 2. Grades vor. Laut der Mutter des Patienten 
gab es ansonsten keine weiteren Fehlbildungen in der Familie und auch das 
Geschwisterkind war gesund. Eine familiäre Häufung longitudinaler 
Reduktionsfehlbildungen lag bei Patient Nr. 49 vor. In seinem Fall gab es sowohl einen 
Onkel väterlicher Seits, bei dem ein Zustand nach beidseitiger Tibiaaplasie bestand, als 
auch eine Cousine mit unilateralen longitudinalen Fehlbildungen der oberen und unteren 
Extremitäten und einen Cousin mütterlicher Seits mit Reduktionsfehlbildungen einer 
oberen Extremität. Bei drei Patienten (Nr. 44, 48 u. 60) wurde im Vorfeld eine 
humangenetische Untersuchung durchgeführt. Es zeigten sich keine Hinweise auf 
genetische ätiologische Faktoren. Bei Patient Nr. 44 bestand bei den Eltern eine 
Verwandtschaft 2. Grades bei ansonsten leerer Familienanamnese.  
Zusammenfassen handelt es sich bei 18 Patienten wahrscheinlich um sporadische Fälle 
longitudinaler Reduktionsfehlbildungen. Bei Patient Nr. 49 besteht der Verdacht auf eine 
erbliche ätiologische Komponente; eine genetische Untersuchung wurde bis 
Studienabschluss noch nicht durchgeführt. In den Fällen 56 und 59 könnten ebenfalls 
genetische ätiologische Faktoren vorliegen. Auch hier kam es bisher nicht zu einer 
humangenetischen Abklärung. 
 
6.3.2 Begleiterkrankungen 
Die 24 Patienten des Patientenkontingents aus Aachen wiesen insgesamt 250 
Begleiterkrankungen auf. Im Durchschnitt entspricht das einer Anzahl von 10 pro Patient.  
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Differenziert werden müssen jedoch Begleiterkrankungen, die resultierend durch die 
Fehlbildung der Tibia entstanden sind. Dazu zählen Klumpfußdeformität, OSG-Luxation 
und muskuläre Dysfunktion an Hüft-, Quadriceps- und Fußmuskulatur. Die Zahl dieser der 
Tibiaaplasie assoziierten Fehlbildungen beläuft sich hier auf eine Zahl von 78 absolut (s. 
Anhang, Tabelle 5).  
Die übrigen 172 Begleiterkrankungen sind unabhängige, bzw. nicht resultierende 
Fehlbildungen und Erkrankungen, wie skelettale Störungen (s. Anhang, Tabelle 7), 
Erkrankungen von Kopf und ZNS (s. Anhang, Tabelle 8), Organdysplasien an Herz und 
Respirationstrakt (s. Anhang, Tabelle 9) oder am Uro-Genital-System (s. Anhang, Tabelle 
10),  Stoffwechselerkrankungen (s. Anhang, Tabelle 11) oder chronische Infektionen (s. 
Anhang, Tabelle 12). Damit ergeben sich durchschnittlich drei durch die Tibiaaplasie 
resultierende - und sieben unabhängige Begleiterkrankungen pro Patient. Die Variation im 
hier zugrunde liegenden Patientengut reicht von minimal einer bis maximal vier 
resultierenden und minimal zwei bis maximal 19 unabhängigen Begleitfehlbildungen (s. 
Anhang, Tabelle 6 u. 13), wobei beidseitig vorliegende, gleichartige Fehlbildungen als eins 
gezählt wurden.  
Etablierte Syndrome wie in Kapitel 3.5 (Kap. 3.5 „Begleitdefekte und Syndrome“) konnten 
bei keinem der 24 Patienten nachgewiesen werden. 
 
6.3.3 Klassifikation 
Das Patientengut, 24 Patienten / 34 Gliedmaße umfassend, wurde anhand der bekannten 
Kriterien nach Weber (2006) (s. Kap. 3.9.7 „Klassifikation nach Weber“) klassifiziert. 
Diagnostische Grundlage waren konventionelle Röntgenaufnahmen und MRT-Bilder.  
Nativradiologische Aufnahmen wurden bereits zum Zeitpunkt der Erstvorstellung der 
Patienten angefertigt. Um mögliche knorpelige Anlagen zu erfassen, wurden 
standardmäßig zur Klassifikation MRT-Bilder herangezogen. Die MRT-Aufnahmen 
mussten aufgrund des meist jungen Alters der Patienten in Narkose erfolgen und wurden 
durch interdisziplinäre terminliche Hindernisse etwa zwei bis drei Wochen verzögert 
angefertigt.  
Bei den Patienten, die im frühen Säuglingsalter erstmals vorstellig wurden zeigte sich, dass 
die unreifen Skelettverhältnisse die Klassifikation erschwerten. Optimale, d.h. endgültige 
Befunde zur Klassifikation lagen in der Regel im Alter von fünf bis sechs Monaten vor. 
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Es resultierte folgende Verteilung: 
 
Typ nach 
Weber 
weiblich männlich Summe Summe Summe Summe 
insges. in 
% 
re li re li insges: w: m: 
              
I         0 0 0 0 
II 1 1     2 2 0 5,88 
III a 1     1 2 1 1 5,88 
III b 2     2 4 2 2 11,76 
IV a       0 0 0 0 
IV b       0 0 0 0 
V a   1     1 1 0 2,94 
V b 1     1 2 1 1 5,88 
VI a       0 0 0 0 
VI b   1 1 2 0 2 5,88 
VII a     1   1 0 1 2,94 
VII b 3 5 8 4 20 8 12 58,82 
                  
Tabelle 4b) Klassifikation nach Weber (2006) – Aachener Patientenkontingent                                                       
mit Differenzierung bezüglich Geschlecht und betroffener Körperseite 
 
Das Patientengut aus Aachen wies keinen Fall des Typ I nach Weber auf. Typ II konnte bei 
zwei fehlgebildeten Extremitäten ermittelt werden. In insgesamt sechs Fällen (18%) lag 
Typ III vor. Differenziert in seine Subtypen ergab sich in zwei Fällen der Typ IIIa und bei 
vier Extremitäten der Typ IIIb nach Weber. Typ IV nach Weber war in diesem 
Patientengut nicht vertreten. Drei Gliedmaßen zeigten Fehlbildungen des Typs V nach 
Weber. Dabei handelte es sich in einem Fall um Subtyp Va und in zwei Fällen um Typ Vb 
nach Weber. Von Typ VI nach Weber war nur der Typ VIb an zwei Extremitäten 
festzustellen. Weiter zeigte eine fehlgebildete Extremität Typ VIIa nach Weber. Mit 20 
Extremitäten (58 %) am häufigsten vertreten war der Typ VIIb nach Weber. 
Wie im gesamten Patientengut (s. Kap. 6.2 „Anwendung der verschiedenen 
Klassifikationen“) gab es auch hier keinen Fall kongenitaler Tibiaaplasie, der in der 
Klassifikation nach Weber nicht zugeordnet werden konnte. 
 
6.3.4 Klinik 
Im Folgenden fließen die klinischen Daten von 20 der 24 Patienten (28 untere 
Extremitäten) ein. Um Ungenauigkeiten auszuschließen, werden vier Patienten, die 
lediglich unter Mitbehandlung standen ausgeschlossen. Es handelt sich dabei um die vier 
o.g. Patienten aus dem europäischen Ausland (s. Kap. 4 „Patientengut“). 
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Im Gesamtdurchschnitt waren die Patienten zum Zeitpunkt der Erstvorstellung 21 Monate 
alt. Die Alter zum Zeitpunkt der Erstvorstellung reichen von einem Minimum von 10 
Lebenstagen (Patient Nr. 51) bis zu einem Maximum von 11 Jahren und 8 Monaten 
(Patient Nr. 45). Dabei ist zu beachten, dass es sich bei drei Personen um langjährig, zuvor 
teils in anderen Zentren therapierte Patienten handelt (Nr. 45, 61 u. 62). Diese drei 
Patienten waren bei Erstvorstellung in Aachen im Schnitt 10 Jahre und 7 Monate alt. 
Daraus ergibt sich ein Durchschnittsalter von 9 Monaten bei der Erstvorstellung von 
Patienten mit kongenitaler Tibiaaplasie im Universitätsklinikum Aachen. 
Der Interventionszeitpunkt für eine operative Therapie der Tibiaaplasie hing von dem 
Alter, bzw. der Skelettreife des Patienten ab. Zum einen musste erst das komplette Ausmaß 
der Tibiaaplasie bekannt sein, z.B. nachreifende Knochenkerne, um eine entsprechende 
Therapie planen zu können. Zum anderen war eine ausreichende Entwicklung der 
knöchernen Verhältnisse wichtige Voraussetzung, da die Therapie nach Weber auf 
Verfahren mittels Fixateur externe beruht. Die Extremitätenknochen mussten eine gewisse 
Festigkeit und Angriffsfläche bieten, um die Montage eines Fixateurs zu ermöglichen. Im 
vorliegenden Patientenkontingent war ein Alter von minimal 10 Monaten der früheste 
Zeitpunkt für eine operative Therapie (Pat. Nr. 48). Ein weiteres Kriterium war der 
Allgemeinzustand der Patienten hinsichtlich ihrer Begleiterkrankungen/-fehlbildungen. Oft 
musste zunächst Priorität auf schwerwiegendere Erkrankungen gelegt werden. 
Beispielsweise war es in vier Fällen (Pat. Nr. 54, 58, 65 u. 66) nötig, zunächst eine kardio-
chirurgische Therapie durchzuführen, in einem Fall (Pat. Nr. 66) musste im Vorfeld eine 
ausgeprägte kongenitale Hüftdysplasie mit Luxation operativ behandelt werden, um den 
Erfolg späterer rekonstruktiver Therapieansätze zu gewährleisten.  
 
6.3.5 Therapie 
Der Therapieablauf der kongenitalen Tibiaaplasie lässt sich in drei Teile untergliedern. Der 
erste Abschnitt beschreibt das präoperative Intervall. Es entspricht der Phase vor dem 
zweiten Abschnitt, der operativen Therapie, und beinhaltet allgemeine therapeutische 
Maßnahmen, die nicht spezifisch für die extremitätenerhaltende Therapie nach Weber sind 
(s.u.). Ähnliches gilt für den dritten Abschnitt, der Nachsorge nach Abschluss der 
rekonstruktiv-operativen Therapie. Daher werden diese beiden Behandlungsabschnitte in 
den nachfolgenden zwei Kapiteln nur kurz dargestellt. Das Hauptaugenmerk dieser 
Dissertation liegt auf der extremitätenerhaltenden Therapie bei kongenitaler Tibiaaplasie 
nach Weber, also dem operativen Abschnitt der Therapie, und wird im Anschluss daran 
ausführlicher dargestellt (s. Kap. 6.3.5.3 „Patienten unter laufender Therapie“). 
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Patienten-
kontingent 
Aachen 
(n=20)  
TOTAL: 
Durch-
schnitt: 
Patienten 
im präop. 
Intervall 
(n=5)  
TOTAL: 
Durch-
schnitt: 
Patienten 
nach 
operativer 
Therapie 
(n=3)  
TOTAL: 
Durch-
schnitt: 
Patienten 
unter 
laufender 
Therapie 
(n=12)  
TOTAL: 
Durch-
schnitt: 
Behandlungstage 
Insgesamt 
2954 147,7 34 6,8 542 180,7 2378 198,2 
Stationäre 
Krankenhaustage total 
2572 128,6 20 4 498 166 2054 171,2 
Anzahl stationärer 
Aufenthalte 
225 11,25 4 0,8 32 10,67 189 15,75 
Anzahl stationärer 
Aufenthalte durch 
Komplikationen 
56 2,8 0 0 10 3,3 46 3,83 
Anzahl ambulanter 
Vorstellungen 
382 19,1 14 2,2 44 14,67 324 27 
OP-Tage 183 9,15 1 0,2 22 7,3 160 13,3 
OP-Zahl pro Extremität 231 8,25 1 0,04 22 5,5 208 10,95 
OP-Zahl pro Patient 231 11,5 1 0,2 22 7,3 208 17,3 
Zahl einzelner Teil-
Eingriffe pro 
Extremität 
542 19,36 1 0,2 55 13,75 486 25,57 
Zahl einzelner Teil-
Eingriffe pro Patient 
542 27,1 1 0,2 55 18,3 486 40,5 
Zahl zusätzlicher OPs 
durch Komplikationen 
pro Patient 
47 2,35 0 0 9 3 38 3,167 
Komplikationen 208 10,4 0 0 18 6 190 15,83 
         
Tabelle 14) Therapieübersicht – Aachener Patientenkontingent 
 
Zusammenfassend konnten für die, im Uniklinikum Aachen behandelten, Patienten 
insgesamt 2954 Behandlungstage ermittelt werden (s. Tabelle 14). Davon entsprechen 
2572 Tage stationären Behandlungstagen, was pro Patient einer durchschnittlichen Zahl 
von ca. 129 Krankenhaustagen, verteilt auf 11 Aufenthalte entspricht. Die Zahl ambulanter 
Vorstellungen beläuft sich auf total 382 Tage, bei einem Durchschnitt von ca. 19 Tagen 
pro Patient. 
Bei einer Anzahl von insgesamt 208 aufgetretenen Komplikationen (im Durchschnitt 10,4 
pro Patient) entsprachen die durch Komplikationen bedingten Hospitalisierungen ca. drei 
pro Patient, die Zahl zusätzlicher, komplikationsbedingter operativer Eingriffe etwa zwei 
pro Patient. Tabelle 16 im Anhang gibt einen Überblick über die Arten der aufgetretenen 
Komplikationen. Zu unterscheiden sind traumatische Ereignisse wie z.B. Gelenkluxationen 
oder Frakturen, sowie entzündliche Prozesse (z.B. Weichteilinfekte, Hautirritationen, 
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Infekte der Pin-Eintrittstellen der Fixateure, etc.) oder wachstumsbedingte Rezidive 
früherer Fehlstellungen (s. Anhang, Tabelle 16). Daneben sind insbesondere Kontrakturen 
und Fehlstellungen zu erwähnen, die überwiegend durch Vernachlässigung täglicher 
physiotherapeutischer Übungsbehandlungen entstanden waren (z.B. Spitzfußfehlstellung, 
Kniegelenkkontraktur, etc.). Zudem kam es zu allgemeinen (nicht Therapie assoziierten) 
Komplikationen in Form grippaler Infekte etc.. 
Für die 20 Patienten des aachener Patientenguts konnte jeweils eine Mittlere Zahl von 11,5 
operativen Eingriffen ermittelt werden (total 231). Neben den rekonstruktiven Methoden 
(s. Anhang, Tabelle 17a-d) handelte es sich um adjuvante und komplikationsbedingte 
Eingriffe  (s. Anhang, Tabelle 18a-d und 19).  
 
6.3.5.1 Patienten im präoperativen Intervall 
Im Zeitraum vor einer operativen Therapie der kongenitalen Tibiaaplasie lag der 
Behandlungsschwerpunkt auf Redression der Extremitäten, um eine Hineinwachsen, bzw. 
eine Verschlimmerung der fehlbildungsbedingten Gliedmaßenfehlstellung zu unterbinden. 
Dies geschah mittels redressierenden Gipsverbänden, bzw. Orthesen. Zum Zeitpunkt des 
Abschlusses der hier zugrundeliegenden Studie befanden sich fünf der 20 Patienten (Pat. 
Nr. 47, 49, 51, 55 u. 66) in diesem Behandlungsstadium. Additiv wurde dieser 
Behandlungsabschnitt zur fortlaufenden Diagnostik und Klassifikation genutzt, wie z.B. 
der Anfertigung von MRT-Aufnahmen und zur fehlbildungsorientierten Planung der 
Gliedmaßenrekonstruktion.  
Im Rahmen dessen konnten pro Patient durchschnittlich ca. zwei ambulante Vorstellungen, 
bzw. vier stationäre Krankenhaustage ermittelt werden. In einem Fall (Patient 66) wurde 
als Vorbereitung auf die Gliedmaßenrekonstruktion eine schwere kongenitale 
Hüftgelenkluxation operativ behandelt (s.o., Tabelle 14).  
 
6.3.5.2 Patienten nach operativer Therapie 
In drei Fällen war die operative Therapie bei Studienende bereits abgeschlossen. Es 
handelt sich um die drei oben im Text bereits erwähnten, vorbehandelten Patienten (Nr. 45, 
61 u. 62).  
Bei Patient Nr. 45 lag ein linksseitiger Typ VIIb nach Weber vor. Der Patient war bis zu 
seinem 11. Lebensjahr konservativ mittels Redression und orthoprothetischer Versorgung 
behandelt worden. Behandlungsschwerpunkt lag in diesem Fall neben Gliedmaßen 
verlängernden und Achsen korrigierender Maßnahmen auf der Rekonstruktion von 
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Sprung- und Kniegelenk, letzteres inklusive V- und HKB-Plastik zur Verbesserung der 
Stabilität.  
Patient Nr. 62 litt rechtsseitig an Typ IIIb nach Weber. Hier war im Kleinkindalter alio 
loco eine Hahn’sche OP durchgeführt worden mit anschließender orthoprothetischer 
Versorgung. Bei dem Patienten wurde vornehmlich eine Achsen korrigierende und 
Gliedmaßen verlängernde Therapie durchgeführt.  
Im dritten Fall (Pat. Nr. 61) bestand Zustand nach frühkindlicher Meningokokkensepsis. 
Infolge dessen waren dem Patienten im frühen Kleinkindalter beide Unterschenkel 
amputiert worden. Rechtsseitig, wo ursprünglich eine Tibiaaplasie Typ VIIa nach Weber 
vorgelegen hatte, war eine Exartikulation im Kniegelenk erfolgt, linksseitig, hier 
vorbestehend Typ IIIb nach Weber, eine Absetzung auf Höhe der Unterschenkelmitte mit 
anschließender beidseitiger prothetischer Versorgung. Bei diesem Patienten fanden zur 
besseren Funktionalität und prothetischer Versorgung Achsen korrigierende operative 
Eingriffe des Stumpfes auf der linken Seite statt.  
Bei allen drei Patienten war eine intensive physiotherapeutische Übungsbehandlung mit 
Gangschule stets unabdingbare Begleittherapie. 
Wie ebenfalls aus Tabelle 14 (s.o.) ersichtlich, waren bei diesen drei Patienten über einen 
mittleren Behandlungszeitraum von 10 Jahren durchschnittlich ca. 11 stationäre 
Krankenhausaufenthalte und 15 ambulante Vorstellungen erfolgt. Eine mittlere Zahl von 
drei stationären Klinikaufenthalten waren durch Komplikationen bedingt. Die Zahl 
notwendiger operativer Eingriffe belief sich durchschnittlich auf sieben pro Patient, wobei 
durchschnittlich drei Operationen komplikationsbedingt durchgeführt werden mussten.  
 
 
 
 
 
 
 
 
Tabelle 21) Verteilung der operativen Eingriffe der Patienten mit 
abgeschlossener Therapie hinsichtlich Typ nach Weber 
und Körperseite 
 
Pat. Nr. 
Klassifikation 
nach Weber 
(2006) OPs 
rechts  
OPs 
links  
OPs 
total 
Vor-OPs 
Typ 
rechts 
Typ 
links 
45   VIIb  7  7 0 
61 VIIa IIIb 1 4 5 10 
62 IIIb   10   10 1 
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Die Therapie erfolgte unter Verwendung von Fixateuren externe. Die durchschnittliche 
Fixateur-Tragezeit pro Patient belief sich auf 21,5 Monate, die mittlere Tragezeit pro 
fehlgebildeter Extremität auf  ca. 16 Monate.  
 
Tabelle 22)  Verteilung der Anzahl und Tragezeit der Fixateure externe während der operativen Therapier                              
- Patienten mit abgeschlossener Therapie 
 
Gemessen an der Beweglichkeit war in allen drei Fällen eine Verbesserung der 
Funktionalität festzustellen. Bei Patient 45 und 62 konnte dank ausreichender 
Gliedmaßenverlängerung bis auf das Niveau der gesunden Gegenseite, einer erfolgreichen 
Achsenkorrektur und nach orthetischer Versorgung eine freie Gehfähigkeit mit normalem 
Gangbild erzielt werden. Bei Patient Nr. 61 konnte die prothetische Versorgung optimiert 
werden, sodass auch hier eine freie Gehfähigkeit mit normalen Gangbild erreicht wurde. 
Alle drei Patienten befinden sich noch in jährlicher Nachsorge der Uniklinik Aachen. 
 
6.3.5.3 Patienten unter laufender Therapie 
Die restlichen 12 Patienten (Pat. Nr. 43, 44, 48, 52, 53, 54, 56, 58, 59, 63, 64 u. 65) 
befanden sich zum Zeitpunkt der Studie in aktiver Behandlung. Es handelte sich um 
Patienten, die ausschließlich durch Prof. Dr. med. M. Weber rekonstruktiv behandelt 
wurden. Zwei Patienten (Pat. Nr. 43 u. 59) wurde lediglich alio loco eine doppelte 
Femuranlage im Säuglingsalter reseziert, ansonsten gab es keine Voroperationen. Zum 
Abschluss der Analyse zu dieser Dissertation waren die rein rekonstruktiven Eingriffe aller 
20 Gliedmaßen abgeschlossen. 
Bei einem mittleren Behandlungszeitraum von sieben Jahren waren bei diesen Patienten 
durchschnittlich 27 ambulante Vorstellungen erfolgt (s.o., Tabelle 14). Zwischen einer und 
fünf, im Durchschnitt zwei dieser ambulanten Vorstellungen, fanden im Vorfeld der 
operativen Therapie statt. Die stationären Aufenthalte der 12 Patienten beliefen sich im 
Mittel auf ca. 16.  
 
Pat. Nr. 
Klassifikation nach Weber 
(2006) 
Anzahl 
Fixateur 
externe 
rechts 
Anzahl 
Fixateur 
externe   
links 
einzelne 
Fixateur-
Tragezeiten in 
Monaten 
rechts 
einzelne 
Fixateur-
Tragezeiten in 
Monaten links 
Fixateur-
Tragezeit in 
Monaten total 
Typ rechts Typ links 
45   VIIb   1   32 32 
61 VIIa IIIb 0 1 0 3½ 3½ 
62 IIIb   2   18 + 11   29 
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Die Zahl operativer Eingriffe pro Fehlbildungstyp und uni- bzw. bilateraler Fehlbildung 
zeigt folgende Verteilung: 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Tabelle 23) Verteilung der operativen Eingriffe der Patienten mit  laufender Therapie                                              
hinsichtlich der Klassifikation nach Weber und Körperseite                                                                                                                           
- Patienten mit abgeschlossener Therapie 
 
 
Für die 12 Patienten (19 Gliedmaßen) unter laufender Therapie ergab sich bis 
Studienabschluss insgesamt eine mittlere Zahl von ca. 17 operativen Eingriffen pro Patient 
und 11 Operationen pro Extremität. In durchschnittlich sieben Sitzungen der Patienten mit 
beidseitiger Tibiaaplasie wurden jeweils beide Extremitäten operiert, sodass letztlich im 
Mittel 13 OP-Tage pro Patient kalkuliert werden konnten.  
Des weiteren traten in diesem Patientenkreis durchschnittlich 16 Komplikationen pro 
Person auf, was zu einer mittleren Zahl von drei komplikationsbedingter Operationen 
geführt hatte (s.o. Tabelle 14). 
 
 
 
 
 
 
 
 
Pat. Nr. 
Klassifikation nach Weber (2006) 
Eingriffe 
total 
Davon re.  
und li. in 
einer 
Sitzung: 
OPs  
Typ 
rechts 
Typ  
links 
Eingriffe 
rechts  
Eingriffe 
links  
43 VIIb VIIb 17 13 30 12 18 
44 VIIb   6   6 0 6 
48   Va   9 9 0 9 
52 VIIb IIIa 6 3 9 0 9 
53 VIIb   19   19 0 19 
54 VIIb   16   16 0 16 
56 II VIIb 6 8 14 6 8 
58 VIIb VIIb 7 7 14 7 7 
59 VIIb VIIb 13 13 26 9 17 
63 IIIb II 14 5 19 0 19 
64   VIIb   14 14 0 14 
65 VIIb VIIb 16 16 32 12 20 
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Auch hier wurden Methoden unter Verwendung des Fixateur externe angewandt: 
 
Pat. Nr. 
Klassifikation 
nach Weber 
(2006) 
Anzahl 
Fixateur 
externe - 
rechts 
Anzahl 
Fixateur 
externe -  
links 
einzelne Fixateur-
Tragezeiten in 
Monaten - rechts 
einzelne Fixateur-
Tragezeiten in 
Monaten - links 
Fixateur-
Tragezeit in 
Monaten total 
Typ 
rechts 
Typ 
links 
43 VIIb VIIb 2 2 13 + 4 13 + 4 17 
44 VIIb   1   11   11 
48   Va   2   6 + 5 11 
52 VIIb IIIa 2 1 4½ + 11½ 9 25 
53 VIIb   4   9½ + 4 + 10 + 11½   35 
54 VIIb   2   6½ + 14   20½  
56 II VIIb 1 1 9½  9½  9½  
58 VIIb VIIb 2 2 7 + 5  7 + 5  11 
59 VIIb VIIb 3 2 8 + 8 + 3½  8 + 8 19½  
63 IIIb II 2 1 11½  + 9 9 29½  
64   VIIb   3   10½ + 3 + 11 24½  
65 VIIb VIIb 2 2 19 + 12½ 19 + 12½ 31½ 
Tabelle 24) Verteilung der operativen Eingriffe der Patienten mit  laufender Therapie                                              
hinsichtlich der Klassifikation nach Weber und Körperseite                                                                   
- Patienten unter laufender Therapie 
 
 
Zur Behandlung der 12 Patienten (19 Extremitäten) wurden insgesamt 37 Fixateure externe 
angewandt. 30 Fixateure davon dienten der Therapie von Extremitäten mit totaler 
Tibiaaplasie (Typ VIIb nach Weber). Durchschnittlich wurden pro Patient drei, pro 
Extremität zwei Fixateure externe eingesetzt. Die mittlere Gesamt-Fixateurtragezeit betrug 
pro Patient 20 Monate. Jeder Fixateur war durchschnittlich neun Monate in therapeutischer 
Verwendung.  
 
6.3.5.3.1 Gliedmaßen mit totaler Tibiaaplasie (Typ VIIb nach Weber) 
Exklusiv für die Behandlung der 10 Patienten / 14 Gliedmaßen mit totaler kongenitaler 
Tibiaaplasie (Typ VIIb nach Weber) konnten pro Patient durchschnittlich 195 
Behandlungstage ermittelt werden. Das entspricht ca. 50 Tagen mehr als unter 
Einbeziehung anderer Aplasieformen (s.o., Tabelle 14). Mit ca. 14 stationären 
Klinikaufenthalten und etwa 23 ambulanten Vorstellungen zeigen Patienten mit totaler 
Tibiaaplasie insgesamt einen höheren zeitlichen Therapieaufwand im Vergleich zum 
gesamten aachener Patientengut (ca. 11 stationäre Aufenthalte und 19 ambulante 
Vorstellungen) (s.o., Tabelle 14). 
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Die Statistik operativer Eingriffe speziell für die 10 Patienten / 14 Gliedmaßen mit 
kongenitaler Tibiaaplasie vom Typ VIIb nach Weber ergab eine durchschnittliche Zahl von 
17 Operationen pro Patient und 12 operativen Eingriffen pro fehlgebildeter Extremität. In 
ca. 10 Sitzungen pro Patient wurden Operationen an beiden Gliedmaßen vorgenommen, 
sodass sich die Anzahl der OP-Tage der Patienten mit Tibiaaplasie Typ VIIb nach Weber 
durchschnittlich auf 13 belief (s.u., Tabelle 25). Bei insgesamt 66 aufgetretenen 
Komplikationen, machten die komplikationsbedingten Operationen ca. zwei pro Patient 
aus, die Zahl stationärer Klinikaufenthalte konnte mit durchschnittlich vier pro Patient 
beziffert werden. 
  
Patienten mit Typ 
VIIb nach Weber 
(n=10)                 
TOTAL: 
Durch-
schnitt: 
Behandlungstage 
Insgesamt 
1953 195,3 
Stationäre 
Krankenhaustage total 
1504 15,07 
Anzahl stationärer 
Aufenthalte 
147 14,7 
Anzahl stationärer 
Aufenthalte durch 
Komplikationen 
40 4 
Anzahl ambulanter 
Vorstellungen 
227 22,7 
OP-Tage 129 12,9 
OP-Zahl pro Extremität 171 12,21 
OP-Zahl pro Patient 171 17,1 
Zahl einzelner Teil-
Eingriffe pro Extremität 
401 28,64 
Zahl einzelner Teil-
Eingriffe pro Patient 
401 40,1 
Zahl zusätzlicher OPs 
durch Komplikationen 
pro Patient 
35 3,5 
Komplikationen 66 6,6 
      
Tabelle 25) Therapieübersicht der Extremitäten mit totaler Tibiaaplasie                                                                                 
(Typ VIIb nach Weber)                                                                                                                                                         
– Aachener Patientenkontingent 
 
Hinsichtlich des operativen Vorgehens wies keine der Gliedmaßen mit totaler Tibiaaplasie 
des vorliegenden Patientenkontingents aus Aachen eine normale Patella auf. In sechs 
Fällen bestand eine hypoplastische Patella, sodass eine klassische 
Kniegelenksrekonstruktion nach Weber (s. Kap. 2.10.3.3 „Kniegelenkrekonstruktion nach 
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Weber“) möglich war (Patient Nr. 43re, 52re, 53, 54, 64, 65re). Bei den acht verbleibenden 
Gliedmaßen erfolgte eine Kniegelenkrekonstruktion nach Weber ohne Verwendung einer 
Patella (Patient Nr. 43li, 44, 56li, 58re+li, 59re+li, 65li). 
Zur Verbesserung der Stabilität erfolgten zudem Kreuzbandrekonstruktionen. Insgesamt 
wurde in zwei Fällen sowohl vorderes- als auch hinteres Kreuzband rekonstruiert (Patient 
Nr. 44 u. 54), bei neun weiteren Gliedmaßen erfolgte lediglich eine VKB-Plastik: 
 
Pat. 
Nr. 
Klassifikation 
nach Weber 
(2006) 
Patella 
Kniegelenk-
rekonstruktion nach 
Weber mit Patella 
Kniegelenk-
rekonstruktion nach 
Weber ohne Patella 
VKB-Plastik HKB-Plastik 
Typ 
rechts 
Typ 
links 
rechts links rechts links rechts links rechts links rechts links 
43 VIIb VIIb paII paIII X     X X X     
44 VIIb   paIII       X   X   X   
52 VIIb IIIa paII   X               
53 VIIb   paII   X               
54 VIIb   paII   X       X   X   
56 II  VIIb   paIII       X   X     
58 VIIb VIIb paIII paIII     X X X X     
59 VIIb VIIb paIII paIII     X X X X     
64   VIIb   paII   X             
65 VIIb VIIb paII paIII X     X X X     
                          
     Total:               6 Total:               8 Total:     11   Total:       2 
Tabelle 26) Übersicht operativer Maßnahmen zur Kniegelenkrekonstruktion                                                                  
- Gliedmaßen mit totaler Tibiaaplasie (Typ VIIb nach Weber)                                                                                                                                                         
– Aachener Patientenkontingent 
 
Unter der gliedmaßenerhaltenden Therapie nach Weber wurde keine Amputation 
durchgeführt. Alle Patienten waren nach Abschluss der rekonstruktiven Therapie und in 
Therapieintervallen ohne anliegenden Fixateur externe nach orthetischer Versorgung frei 
gehfähig. Fünf Patienten zeigten bei Studienende ein annähernd normales Gangbild 
(Patient Nr. 44, 52, 53, 54 u. 56), drei Patienten wiesen ein leicht hinkendes Gangbild auf 
(Patient Nr. 58, 64 u. 65). In zwei Fällen war der Abschluss der operativen Therapie bei 
Studienabschluss gerade erst erfolgt, sodass eine Beurteilung des Gangbildes noch nicht 
möglich war. Eine Gehfähigkeit im Fixateur-freien Therapieintervall sowie bei liegendem 
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Fixateur externe war bei beiden Patienten gegeben (Patient 43 u. 59) (s. auch Anhang, 
Bildtafel 7b). 
Hinsichtlich der aktiven Beweglichkeit der therapierten Gliedmaße mit Typ VIIb nach 
Weber zeigt sich folgende Verteilung: 
 
Kniegelenk                               
Option: Patient: Total: 
ROM ↑   / Funktionalität ↑ 53re, 54re, 56li u. 65li 4 
ROM ↓   / Funktionalität ↑ 58re + li u. 65re 3 
ROM → / Funktionalität → 43li, 52re, 59re u. 64li 4 
ROM ↓   / Funktionalität →   43re, 44re 2 
ROM → / Funktionalität ↓ 59li 1 
      
Tabelle 27) Übersicht bezüglich des postrekonstruktiven Bewegungsumfangs                                                                      
- Gliedmaßen mit totaler Tibiaaplasie (Typ VIIb nach Weber)                                                                                                                                                         
– Aachener Patientenkontingent 
   (↑ = Verbesserung, → = keine Änderung, ↓ = Verschlechterung) 
 
An vier Kniegelenken konnte im Vergleich zum Status bei Therapiebeginn ein 
Gleichbleiben von sowohl aktivem Bewegungsumfang, als auch Funktionalität festgestellt 
werden (Patient Nr.  43li, 52re, 59re und 64li). Die Funktionalität bezieht sich hierbei auf 
die Fähigkeit zur aktiven Bewegung und das Bewegungsausmaß, bzw. ob sich dieses in 
funktionell korrekten Bereichen befindet, insbesondere ob eine Neutral-Null-Stellung 
möglich ist. In sieben Fällen konnte eine Verbesserung der Funktionalität, im Sinne einer 
Optimierung des Bewegungsausmaßes, erzielt werden. Bei vier Extremitäten war dabei 
eine Steigerung des Bewegungsumfanges im Kniegelenk zu verzeichnen (Patient Nr. 53re, 
54re, 56li und 65li), bei dreien eine Abnahme (Patient Nr. 58re + li und 65re). Zwei 
Kniegelenke wiesen eine Verringerung des Bewegungsumfanges bei gleich bleibender 
Funktionalität auf (43re und 44re). In einem Fall kam es zu einer Abnahme der 
Funktionalität bei quantitativ gleich gebliebenen Bewegungsumfang (Patient 59li). Hier 
war eine Streckhemmung von >10° aufgetreten. 
 
Um die Entwicklung der Extremitäten zu beurteilen wurden abschließend die 
physiologischen Achsenverhältnisse der Knie- und Sprunggelenke der Patienten mit totaler 
Tibiaaplasie Typ VIIb nach Weber ermittelt. In einem Fall waren den Eltern des Patienten 
die Röntgenbilder vor Studienbeginn ausgehändigt worden (Patient Nr. 58). Da eine 
Rückgabe bis Studienende nicht erfolgt war, konnte dieser Patient (zwei Extremitäten) in 
diesem Untersuchungsabschnitt nicht mit einbezogen werden. 
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Untergliedert in die Winkel „mechanischer lateraler distaler Femur-Winkel“ (mLDFW), 
„anatomischer lateraler distaler Femur-Winkel“ (aLDFW) und „posteriorer distaler Femur-
Winkel“ (PDFW) nach Paley, sowie einer Abwandlung der Winkel „medialer proximaler 
Tibia-Winkel“ (MPTW), „lateraler distaler Tibia-Winkel“ (LDTW), „posteriorer 
proximaler Tibia-Winkel“ (PPTW) und „anteriorer distaler Tibia-Winkel“ (ADTW) nach 
Paley in „medialer proximaler Fibula-Winkel“ (MPFiW), „lateraler distaler Fibula-
Winkel“ (LDFiW), „posteriorer proximaler Fibula-Winkel“ (PPFiW) und „anteriorer 
distaler Fibula-Winkel“ (ADFiW), nach gleichen Kriterien wie die Winkel nach Paley 
(2002, 2005), zeigte sich folgendes Ergebnis: 
 
1) mLDFW:  
mLDFW 43 
re 
43 
li 
44 
re 
52 
re 
53 
re 
54 
re 
56 
li 
59 
re 
59 
li 
64 
li 
65 
re 
65 
li Total: 
Verbesserung im Vergleich 
zum Ausgangswert: 
    X   X X   X         4 
Verbesserung im Vergleich 
zum Therapieverlauf: 
X X X   X X   X X X   X 9 
Endwert im Normbereich:         X X   X         3 
Endwert näher am 
Normbereich als 
Ausgangswert: 
    X   X X   X         4 
Outcome: → ↓ ↑ ↓ ↑ ↑   ↑ → → ↓ ↓ 
4↑                           
3→                     
4↓ 
Tabelle 28) Entwicklung des mLDFW im Therapieverlauf                                                                                     
- Gliedmaßen mit totaler Tibiaaplasie (Typ VIIb nach Weber)                                                                                                        
– Aachener Patientenkontingent 
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2) aLDFW:  
aLDFW 43 
re 
43 
li 
44 
re 
52 
re 
53 
re 
54 
re 
56 
li 
59 
re 
59 
li 
64 
li 
65 
re 
65 
li Total: 
Verbesserung im Vergleich 
zum Ausgangswert: 
X   X   X X   X       X 6 
Verbesserung im Vergleich 
zum Therapieverlauf: 
X X X   X     X X X X X 9 
Endwert im Normbereich:               X       X 2 
Endwert näher am 
Normbereich als 
Ausgangswert: 
X   X   X X   X       X 6 
Outcome: ↑ → ↑ ↓ ↑ ↑   ↑ → → ↓ ↑ 
6↑                           
3→                     
2↓ 
Tabelle 29) Entwicklung des aLDFW im Therapieverlauf                                                                                        
- Gliedmaßen mit totaler Tibiaaplasie (Typ VIIb nach Weber)                                                                                                                                                       
– Aachener Patientenkontingent 
 
 
3) MPFiW: 
MPFiW 43 
re 
43 
li 
44 
re 
52 
re 
53 
re 
54 
re 
56 
li 
59 
re 
59 
li 
64 
li 
65 
re 
65 
li Total: 
Verbesserung im Vergleich 
zum Ausgangswert: 
X       X X X     X   X 6 
Verbesserung im Vergleich 
zum Therapieverlauf: 
X   X X X   X X X X   X 9 
Endwert im Normbereich:         X               1 
Endwert näher am 
Normbereich als 
Ausgangswert: 
X       X X X     X   X 6 
Outcome: ↑ ↓ → ↓ ↑ → ↑ ↓ ↓ ↑ ↓ ↑ 
5↑                           
2→                     
5↓ 
Tabelle 30) Entwicklung des MPFiW im Therapieverlauf                                                                                        
- Gliedmaßen mit totaler Tibiaaplasie (Typ VIIb nach Weber)                                                                               
– Aachener Patientenkontingent 
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4) LDFiW:  
LDFiW 43 
re 
43 
li 
44 
re 
52 
re 
53 
re 
54 
re 
56 
li 
59 
re 
59 
li 
64 
li 
65 
re 
65 
li Total: 
Verbesserung im Vergleich 
zum Ausgangswert: 
X   X   X X X X X X   X 9 
Verbesserung im Vergleich 
zum Therapieverlauf: 
X X X   X X X X X X X X 11 
Endwert im Normbereich:         X X X X   X     5 
Endwert näher am 
Normbereich als 
Ausgangswert: 
X   X   X X X X X X   X 9 
Outcome: ↑ → ↑ ↓ ↑ ↑ ↑ ↑ ↑ ↑ ↓ ↑ 
9↑                           
1→                     
2↓ 
Tabelle 31) Entwicklung des LDFiW im Therapieverlauf                                                                                     
- Gliedmaßen mit totaler Tibiaaplasie (Typ VIIb nach Weber)                                                                                                                             
– Aachener Patientenkontingent 
 
 
5) PDFW: 
PDFW 43 
re 
43 
li 
44 
re 
52 
re 
53 
re 
54 
re 
56 
li 
59 
re 
59 
li 
64 
li 
65 
re 
65 
li Total: 
Verbesserung im Vergleich 
zum Ausgangswert: 
    X X X X       X     5 
Verbesserung im Vergleich 
zum Therapieverlauf: 
X X X X     X   X X     7 
Endwert im Normbereich:       X     X           2 
Endwert näher am 
Normbereich als 
Ausgangswert: 
    X X X X       X     5 
Outcome: → ↓ ↑ ↑ → → → ↓ ↓ ↑ ↓ ↓ 
3↑                           
4→                     
5↓ 
Tabelle 32) Entwicklung des PDFW im Therapieverlauf                                                                              
- Gliedmaßen mit totaler Tibiaaplasie (Typ VIIb nach Weber)                                                                    
– Aachener Patientenkontingent 
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6) PPFiW:  
PPFiW 43 
re 
43 
li 
44 
re 
52 
re 
53 
re 
54 
re 
56 
li 
59 
re 
59 
li 
64 
li 
65 
re 
65 
li Total: 
Verbesserung im Vergleich 
zum Ausgangswert: 
X         X X X   X X   6 
Verbesserung im Vergleich 
zum Therapieverlauf: 
X X X     X   X X X X   8 
Endwert im Normbereich: X                       1 
Endwert näher am 
Normbereich als 
Ausgangswert: 
X         X X X X X X   6 
Outcome: ↑ → → ↓ ↓ ↑ → ↑ ↓ ↑ ↑ ↓ 
5↑                           
3→                     
4↓ 
Tabelle 33) Entwicklung des PPFiW im Therapieverlauf                                                                                          
- Gliedmaßen mit totaler Tibiaaplasie (Typ VIIb nach Weber)                                                                                                          
– Aachener Patientenkontingent 
 
 
7) ADFiW:  
ADFiW 43 
re 
43 
li 
44 
re 
52 
re 
53 
re 
54 
re 
56 
li 
59 
re 
59 
li 
64 
li 
65 
re 
65 
li Total: 
Verbesserung im Vergleich 
zum Ausgangswert: 
        X   X     X     3 
Verbesserung im Vergleich 
zum Therapieverlauf: 
X X     X     X   X X   6 
Endwert im Normbereich:         X               1 
Endwert näher am 
Normbereich als 
Ausgangswert: 
        X   X     X     3 
Outcome: ↓ ↓ ↓ ↓ ↑ ↓ → → ↓ ↑ → ↓ 
2↑                           
3→                     
7↓ 
Tabelle 34) Entwicklung des ADFiW im Therapieverlauf                                                                                     
- Gliedmaßen mit totaler Tibiaaplasie (Typ VIIb nach Weber)                                                                                                                                                         
– Aachener Patientenkontingent 
 
 
Zusammenfassend lässt sich feststellen, dass bis auf den anterioren distalen Fibula-Winkel 
(ADFiW) eine Tendenz zur Verbesserung, bzw. zum Erhalt von Achsenverhältnissen 
gegeben ist. Eine durchschnittliche Verbesserung zeigte sich im Mittel bei aLDFW, 
LDFiW und PPFiW. Bei mLDFW, MPFiW und PDFW wurden die Achsen im 
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Durchschnitt beibehalten. Zu erwähnen ist, dass für die lateralen distalen Femur-Winkel 
von Patient 56 nicht ausreichend Datenmaterial vorlag, da hier im Therapieverlauf 
radiologisch fast ausschließlich reine Unterschenkel-Aufnahmen angefertigt worden 
waren. 
 
Aus Patientensicht konnte folgende Verteilung hinsichtlich des persönlichen Outcomes 
ermittelt werden: 
 
Outcome 43 
re 
43 
li 
44 
re 
52 
re 
53 
re 
54 
re 
56 
li 
59 
re 
59 
li 
64 
li 
65 
re 
65 
li 
mLDFW → ↓ ↑ ↓ ↑ ↑   ↑ → → ↓ ↓ 
aLDFW ↑ → ↑ ↓ ↑ ↑   ↑ → → ↓ ↑ 
MPFiW ↑ ↓ → ↓ ↑ → ↑ ↓ ↓ ↑ ↓ ↑ 
LDFiW ↑ → ↑ ↓ ↑ ↑ ↑ ↑ ↑ ↑ ↓ ↑ 
PDFW → ↓ ↑ ↑ → → → ↓ ↓ ↑ ↓ ↓ 
PPFiW ↑ → → ↓ ↓ ↑ → ↑ ↓ ↑ ↑ ↓ 
ADFiW ↓ ↓ ↓ ↓ ↑ ↓ → → ↓ ↑ → ↓ 
                          
Insgesamt: → ↓ → ↓ ↑ → → → → ↑ ↓ → 
Tabelle 35) Outcome für Patienten hinsichtlich der Entwicklung physiologischer Achsen                                                
unter gliedmaßenerhaltender Therapie nach Weber                                                                                                                               
- Gliedmaßen mit totaler Tibiaaplasie (Typ VIIb nach Weber)                                                                    
– Aachener Patientenkontingent 
 
Demnach zeigt sich für sieben von 12 Extremitäten (Patient Nr. 43re, 44, 54, 56, 59 re+li 
und 65) durchschnittlich ein Erhalt der Achsenverhältnisse. Bei zwei Gliedmaßen (Patient 
Nr. 53 und 64) kam es im Mittel zu einer Verbesserung, in drei Fällen (Patient Nr. 43li, 52 
und 65re) zu einer Verschlechterung der physiologischen Achsen.   
 
Erschwerend wirkten sich bei der Ermittlung der Achsen teils nicht streng in anterior-
posteriorem, bzw. lateralem Strahlengang aufgenommene radiologische Aufnahmen und 
auch oft schwere Rotationsfehlstellungen der Extremitätenknochen, bzw. deren Unreife in 
jungem Patientenalter aus. So ist es letztendlich fraglich, ob in Fällen mit hochgradigen 
Fehlbildungstypen normale Achsenverhältnisse überhaupt zu erwarten sind, bzw. ob ein 
System zur Bestimmung physiologischer Achsen überhaupt sicher anwendbar ist (s. Kap. 
7.2 „Therapieansätze bei kongenitaler Tibiaaplasie“). 
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Abb. 11 K. Schneider © 
 
Hypoplasie 
 
Diastase 
 
Distale  
Aplasie 
 
Proximale 
Aplasie 
 
Biterminale 
Aplasie 
Totale  
Aplasie /  
Agenesie  
mit doppelter 
Fibula 
 
Totale  
Aplasie /  
Agenesie  
Bekannte 
Aplasieform 
+ - > 45° Flex.- Kontrakt. 
    -  keine Muskelfunktion 
 I  Totale    
     Tibiaaplasie 
Klassifikation nach 
Kalamchi  
et Dawe 
+ - keine Flex.-Kontraktur 
    - Muskelfunktion intakt  
III Distale Tibiadysplasie  
      mit Diastase 
+ - 25°-45° Flex.- Kontrakt. 
    - Muskelfunktion reduziert 
II  Distale           
     Tibiaaplasie 
Klassifikation 
nach 
Jones et al. 
IV Diastase 
II  Distale           
     Tibiaaplasie 
III Proximale    
     Tibiaaplasie 
a  hypopl. dist. Femur         
b  norm. dist. Femur 
 I  Totale    
     Tibiaaplasie 
I   Tibiahypoplasie 
Klassifikation  
nach Weber 
II   Diastase 
III  Distale Tibiaaplasie 
  
 a    mit knorpeliger Anlage 
 b    ohne knorpelige Anlage 
IV  Proximale Tibiaaplasie 
  
 a    mit knorpeliger Anlage 
 b    ohne knorpelige Anlage 
V   Biterminale Tibiaaplasie 
  
 a    mit knorpeliger Anlage 
 b    ohne knorpelige Anlage 
VI  Totale Tibiaaplasie  
        mit doppelter Fibula 
  
 a    mit knorpeliger Anlage 
 b    ohne knorpelige Anlage 
VII  Totale Tibiaaplasie  
           
 a    mit knorpeliger Anlage 
 b    ohne knorpelige Anlage 
7. Diskussion 
7.1 Gegenüberstellung der Klassifikationen 
Nachdem im Kapitel 3.9 bereits ausführlich über die Klassifikationen speziell zur 
Einteilung der kongenitalen Tibiaaplasie berichtet wurde, wird im Folgenden die 
Klassifikation nach Weber den beiden etablierten Klassifikationen von Jones et al. und von 
Kalamchi et Dawe zusammenfassend gegenübergestellt. Es erfolgt zunächst eine kurze 
Widerholung der Merkmale der drei Klassifikationen. In einem anschließenden Vergleich 
sollen sie hinsichtlich Präzision, Nutzbarkeit im klinischen Alltag und Aussagewert 
bezüglich Prognose und Therapieplanung beurteilt werden. Die Abbildung 11 soll der 
Veranschaulichung dienen:  
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Klassifikation nach Weber: Diese Klassifikation basiert auf den pathoanatomischen 
Befunden der skelettalen Fehlbildung bei kongenitaler Tibiaaplasie. Durch die Prämisse 
der Verwendung moderner bildgebender Verfahren werden erstmals neben ossären 
Strukturen additiv mögliche knorpelige Anlagen berücksichtigt. Die Klassifikation nach 
Weber deckt alle bekannten Aplasieformen ab und umfasst sieben Typen, wobei die Typen 
III bis VII in die Untergruppen „a“ und „b“ unterteilt sind. 
Von komplexen oder starren Kombinationen von Einteilungskriterien wurde abgesehen. 
Begleitfehlbildungen und klinische Merkmale fließen nicht in die Klassifikation mit ein. 
Zu diesem Zweck existiert ein assoziierter Score nach Weber mit prognostischem Wert. 
 
Klassifikation nach Jones et al.: Die Klassifikation nach Jones et al. beruht auf den 
morphologischen Befunden knöcherner Skelettveränderungen. Die Erhebung erfolgt 
anhand frühkindlicher, konventioneller Röntgenaufnahen. Sie umfasst drei Typen und 
berücksichtigt die Aplasieformen totale Tibiaaplasie, distale- und proximale Tibiaaplasie 
sowie Diastase.  
Auch bei dieser Einteilung gibt es keine festen Konstellationen bestimmter 
Einteilungskriterien.  
Es werden kaum assoziierte Fehlbildungen mit einbezogen. Einzig der Typ I enthält eine 
Beurteilung der distalen Femurepiphyse und wird in die Untergruppen „a“ und „b“ 
gegliedert.  
 
Klassifikation nach Kalamchi et Dawe: Hier werden neben radiologischen Befunden 
konventioneller Röntgenaufnahmen zusätzlich zwei klinische Merkmale herangezogen. 
Die Ausprägungsgrade aller drei Kriterien befinden in einen festen Bezug zueinander und 
bilden die Einteilungsgrundlage. 
Die Klassifikation nach Kalamchi et Dawe umfasst drei Typen. Berücksichtigte 
Aplasieformen sind totale Tibiaaplasie, distale Tibiaaplasie und die Mischform der distalen 
Tibiadysplasie mit tibiofibularer Diastase. Additiv wird jeweils das Ausmaß der 
Flexionskontraktur im Kniegelenk in den Abstufungen „> 45°“, „25°-45°“ und  „keine“ 
sowie der Funktionsgrad der Quadricepsmuskulatur in den Graden „keine“, „reduziert“ 
und „regelrecht“ assoziiert. Weitere Begleitfehlbildungen fließen nicht in die 
Klassifikation nach Kalamchi et Dawe mit ein. 
 
In der Vergangenheit wurde die Wissenschaft oft vor die Frage gestellt, wie eine 
Klassifikation beschaffen sein muss, um gleichzeitig einfach und doch möglichst präzise 
zu sein. Wie die beiden jüngsten etablierten Klassifikationen von Jones et al. (1978) und 
von Kalamchi et Dawe (1985) zeigen, entwickelte sich die Tendenz dazu, nur die 
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häufigsten Fehlbildungstypen einzubeziehen, was dazu führte, dass, zum Nachteil der 
Präzision einer Klassifikation, nicht alle Aplasieformen einzuteilen waren. Vergleichend 
ist zu erwähnen, dass hinsichtlich der Genauigkeit einer Klassifikation zur Einteilung der 
kongenitalen Tibiaaplasie allein die Klassifikation nach Weber alle bekannten 
Aplasieformen abdeckt. Dies wird im direkten Vergleich der Klassifikationen besonders 
deutlich (s.o., Abb. 11). Zudem wird von Weber die Nutzung moderner bildgebender 
Verfahren, wie etwa der MRT, als diagnostisches Mittel vorausgesetzt (Weber 2006). 
Resultierend schafft diese Klassifikation als einzige die Grundlage, knorpelige Anlagen 
korrekt zu beurteilen und als festen Bestandteil in Form von Untergruppen zu integrieren. 
Auch die Gefahr einer Fehldiagnose und eine resultierend falsche Einteilung, wie sie bei 
Jones et al.  (1978) und Kalamchi et Dawe (1985) möglich ist, kann auf diesem Wege 
verhindert werden. 
Der Genauigkeit förderlich ist des Weiteren die Berücksichtigung von 
Begleitfehlbildungen. Während Jones et al. 1978 lediglich die Beschaffenheit des distalen 
Femur in ihrem Typ I eingegliedert haben, versuchten Kalamchi et Dawe 1985, im 
Bestreben eine frühe Entscheidung einer Therapie zu erzielen, ermögliche klinische 
Merkmale zu integrieren. Das Ergebnis war ein starrer Komplex bestimmter Ausprägungen 
dreier unterschiedlicher Kriterien. Da diese nicht unweigerlich gemeinsam in der 
geforderten Konstellation auftreten, kommt es bei der Klassifikation nach Kalamchi et 
Dawe leicht dazu, dass bestimmte Symptomkomplexe nicht richtig einzuordnen sind (in 
Abbildung 11 rot umrandet). Auch Weber berücksichtigt in seiner Klassifikation selbst, bis 
auf eine mögliche doppelte Fibulaanlage, keine Begleitfehlbildungen. Statt dessen 
generierte er einen assoziierten Score, anhand dessen detailliert sämtliche 
Begleitfehlbildungen und die Muskelfunktion der gesamten Extremität beurteilt werden 
können. Durch die Kombination beider ist eine genaue Bewertung der jeweiligen Form 
von Tibiaaplasie und ihrer variablen Begleitfehlbildungen möglich. Des Weiteren wird so 
die „Offenheit“ des Einteilungssystems bewahrt, sodass, anders als z.B. bei der 
Klassifikation nach Kalamchi et Dawe, jede Aplasieform mit jeder möglichen Ausprägung 
eines Begleitdefektes kombiniert werden kann. 
Weber begründete 2006 die Separation von Klassifikation und Score damit, dass die 
Klassifikation allein für den klinischen Gebrauch gedacht und daher bewusst einfach 
gehalten ist. In Addition mit dem Score kann vertiefend eine präzise Analyse hinsichtlich 
Therapieplanung und Prognose erfolgen. Letztlich sind die Klassifikation nach Weber und 
die Klassifikation nach Jones im klinischen Alltag einfacher und sicherer nutzbar als die 
Klassifikation nach Kalamchi et Dawe.  
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Hinsichtlich der Therapieplanung und Prognoseabschätzung liefern die Klassifikation mit 
dem Score nach Weber die meisten Anhaltspunkte. Die Einteilungen von Jones et al. und 
Kalamchi et Dawe berücksichtigen nicht alle wichtigen Begleitumstände einer 
Tibiaaplasie, um eine suffiziente Planung und Prognoseabschätzung zu gewährleisten. 
 
In diesem Abschnitt konnten die Vorteile der Verwendung der neuen Klassifikation mit 
Score nach Weber gegenüber den Etablierten Klassifikationen verdeutlicht werden.  
Leicht verständlich und einfach zu handhaben, handelt es sich nicht nur um das am meisten 
präzise, sondern auch um das vollständigste und damit effektivste System zur 
Therapieplanung und prognoserelevanten Einteilung des kongenitalen tibialen 
Reduktionsdefektes. 
 
7.2 Therapieansätze bei kongenitaler Tibiaaplasie 
In der internationalen Literatur existieren vielfältige Diskussionen bezüglich der operativen 
Behandlungsmethoden und ihrer Ergebnisse. Selbstverständlich ist bei der Begutachtung 
von Therapieergebnissen immer auch der Standpunkt des jeweiligen Beurteilenden zu 
berücksichtigen. Der „Erfinder“ der jeweiligen Operationstechnik wird seiner Arbeit 
tendenziell positiver gegenüber stehen, als unabhängige Wissenschaftler oder gar seine 
direkte Konkurrenz.  
Wie bereits erwähnt, herrscht große Einigkeit darüber, dass eine operative Intervention bei 
kongenitaler Tibiaaplasie bereits früh, möglichst um Vollendung des ersten Lebensjahres 
erfolgen sollte (Aitken 1959). Begründungen sind unter anderem, dass je jünger die 
Patienten, desto größer das physiologische Potential zur Entwicklung eines künftig nahezu 
normales Gangbildes sei, oder dass die psychologische Akzeptanz im jungen Alter 
allgemein besser ist, als zu einem späteren Zeitpunkt (Aitken 1959). Wobei letzteres 
wahrlich nicht nur für Amputationen, sondern für jegliche operative Therapiemethode der 
Tibiaaplasie zu trifft.  
Zu betonen ist weiter, dass Weber mit einer gliedmaßenerhaltenden Therapie gezeigt hat, 
dass rekonstruktive Therapiemethoden inzwischen sehr wohl Erfolg versprechend sind. 
Deshalb sollte die Amputation heut zu Tage als Therapieoption und als „Opferung“ einer 
senso-motorisch intakten und potentiell optimierbaren Extremität wohl durchdacht sein 
und einer genauen Indikationsstellung unterworfen sein. 
Darüber hinaus waren die frühen Therapieansätze von teils hoch experimentellen 
Charakter. Sie wurden nur vereinzelt durchgeführt und erlangten, im Gegensatz zu den 
etablierten Techniken z.B. von Blauth oder Brown keinen großen Stellenwert in der 
internationalen Medizin. Die Therapieergebnisse wurden nur vereinzelt veröffentlicht. 
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Bezüglich früher Therapieansätze wurde fast ausschließlich Komplikationen veröffentlicht, 
die der „Erfinder“ der jeweiligen Technik selbst zum Anlass nahm, seine Methodik zu 
überdenken.  
Zu den allgemein anerkannten Methoden zählen heute vor: 
 (s. auch Kap. 3.10 „Therapieformen“):  
 
- Redression (Gips oder Orthese) vor und zwischen operativen Therapiemaßnahmen  
- Operative Techniken:  
• Amputation  
• Kniegelenkrekonstruktionen / -arthrodesen 
 Fibulaunterstellung nach Blauth (Blauth 1963) 
 Fibulaunterstellung nach Grimm (Grimm 1972) 
 Kniegelenkrekonstruktion mit Amputation nach Brown (Brown 
1965) 
 Kniegelenkrekonstruktion nach Weber (Weber 1997) 
 
• Techniken bei partieller Tibiaaplasie 
 Tibio-fibulare Fusion nach Hahn/Brandes (Hahn 1884, Brandes 
1920) 
 Tibio-fibulare Fusion nach Hahn/Blauth (Hahn 1884, Blauth 1965) 
 Bifurkationsosteotomie nach Davis und Meyer (Davis et Meyer 
1998) 
 
• Sprunggelenkrekonstruktionen 
 
- Adjuvante operative Techniken 
 
Hinsichtlich des Erfolges dieser Techniken gibt es jedoch nur vereinzelt Fallstudien und so 
gut wie keine Langzeitstudien. Auffallend ist zudem, dass bei fast allen dieser 
Operationsmethoden eine unumgängliche Verkürzung der therapierten Extremität billigend 
in Kauf genommen wurde. Evolutionär auf diesem Gebiet war wiederum Weber, der mit 
seiner gliedmaßenerhaltenden Therapie Mitte der 90er die Methode mittels 
Kallusdistraktion und Ilizarov-Fixateur aufgriff. Bis heute konnte er seine Methode 
perfektionieren, u.a. durch Verwendung des Taylor Spatial Frame™-Fixateurs, sodass eine 
Gliedmaßenverkürzung unter der gliedmaßenerhaltenden Therapie nach Weber heute 
selten geworden ist, obgleich dies eine Elongierung der Therapiezeit bis nach den 
physiologischen Wachstumsabschluss des Patienten erfordert. 
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Interessant werden zukünftige Langzeitergebnisse der Therapie nach Weber sein, da sich 
die Patienten, deren Therapie in dieser Arbeit beleuchtet wurde, alle noch im Kindesalter 
befinden (zwischen sechs Monaten und 15 Jahren). Durch diese Dissertation ist deutlich 
geworden, dass bereits heute durch die gliedmaßenerhaltende Therapie nach Weber selbst 
schwere Fälle von Tibiaaplasie auch ohne Amputation therapierbar sind, und dem 
Patienten eine freie Gehfähigkeit erlauben (s. Patient 59 u. 65). Ob eine Ausbildung 
normaler Achsenverhältnisse in jedem Fall möglich ist, ist dabei zu bezweifeln (s. Kap. 
6.3.5.3.1 „Gliedmaßen mit totaler Tibiaaplasie“). Ein Streben nach Perfektion, im Sinne 
physiologischer Achsenverhältnisse wie beim Gesunden, erscheint hoch gegriffen 
hinsichtlich für den Patienten wichtiger Therapieziele, nämlich eine eigene, senso-
motorisch brauchbare Extremität, die ihm ein normales „Bewegen“ und selbstständiges 
Gehvermögen ermöglicht. Denkbar ist natürlich eine weitere Perfektionierung bestehender 
Techniken. Z.B. wurden in den letzten Jahren zunehmend Versuche unternommen, 
Gliedmaßenverlängerungen unter Verwendung von internen Fixateuren bei Patienten mit 
kongenitaler Tibiaaplasie anzuwenden.  
Bei allen rekonstruktiven Therapieansätzen sollte jedoch der enorme zeitliche 
Therapieaufwand, verbunden mit Schmerzen, Krankenhausaufenthalten und den damit 
assoziierten Auswirkungen auf die psychosoziale und schulische Entwicklung der jungen 
Patienten nicht außer Acht gelassen werden. Diese Arbeit konnte konkrete Zahlen während 
der extremitätenerhaltenden Therapie darlegen. Die seelische Belastung der Kinder lässt 
sich daraus nur erahnen.  
Letztendlich bleibt der Diskussionspunkt des Erhalts einer eigenen, sensomotorisch 
funktionsfähigen Extremität versus einer schnellen definitiven operativen Versorgung in 
Form einer Amputation mit anschließender Prothesenversorgung. Ich möchte mir an dieser 
Stelle darüber kein definitives Urteil erlauben, zumal individuell bei den zahlreichen 
Formen der kongenitalen Tibiaaplasie vielfältige Faktoren für die Wahl der „richtigen“ 
Therapie beachtet werden müssen. Der Score nach Weber stellt in diesem Zusammenhang 
sicherlich ein zweckmäßiges prognostisches Hilfsmittel dar. Jedoch sollte man als 
Therapeut, bei allem Forscherdrang, nicht außer Acht lassen, dass, gerade bei schweren 
Fällen der Tibiaaplasie, eine Amputation auch heut zu Tage nicht kategorisch als obsolet 
zu  erachten ist. So bleibt es die Pflicht des behandelnden Arztes die Eltern umfassend 
aufzuklären und ihnen -objektiv- alle Möglichkeiten der Behandlung der verschiedenen 
Formen der kongenitalen Tibiaaplasie aufzuzeigen und so eine Hilfestellung zur 
Entscheidung im besten Sinne ihres Kindes zu bieten.  
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7.3  Wichtigkeit interdisziplinärer Zusammenarbeit bei Tibiaaplasie 
Neuere Studien zeigen die zunehmende Wichtigkeit interdisziplinärer Zusammenarbeit bei 
der Therapie der kongenitalen Tibiaaplasie.  
Spätestens seit der Entwicklung radiologisch gestützter Klassifikationen und zur 
Aufstellung von Prognose und Therapieschemata ist der Stellenwert der Radiologie in der 
Behandlung der Tibiaaplasie entscheidend gewachsen, z.B. für das Erkennen knorpeliger 
Anlagen. Moderne Verfahren wie die Magnetresonanztomografie ermöglichen zudem eine, 
im Vergleich zur Röntgenstrahlung, gesundheitsfreundlichen, bereits im Säuglingsalter 
unbedenklichen Diagnostik. Aber auch die Perfektionierung bestehender radiologischer 
Verfahren und auch die Erkenntnisse hinsichtlich der Verwendung spezieller 
Kontrastmittel (z.B. Gadolinium) haben die Radiologie unentbehrlich gemacht. Klingl 
schlug 2004 sogar vor, einen von Chung et Jaramillo ermittelten MRT-Katalog zur 
allgemeinen Wachstumskontrolle zu verwenden, und ein ähnliches Muster für die 
kongenitale Tibiaaplasie zu erstellen, um bessere prognostische Aussagen treffen zu 
können (Taylor1995, Klingl 2004). Ein solches Verlaufsmuster für die kongenitale 
Tibiaaplasie wäre sicherlich erstrebenswert, jedoch schafft die große Variabilität der 
Ausprägung dieser Fehlbildung vermutlich einen zu großen Unsicherheitsfaktor für eine 
zuverlässige individuelle Wachstumsprognose. 
Ein weiterer Grundpfeiler der extremitätenerhaltenden Therapie wird zukünftig die 
Rehabilitationsmedizin und weiterhin die Physiotherapie darstellen. Weber betonte in 
seinen Veröffentlichungen (1997, 2006) die immense Bedeutung postoperativer 
Übungsmaßnahmen zur Verbesserung und zum Erhalt der Beweglichkeit rekonstruierter 
Gelenke. Zudem sind krankengymnastische Übungsbehandlungen wichtig zur Prävention 
von Fehlstellungen und derer Rezidive im weiteren Wachstumsverlauf. In wie weit die 
Pädiatrie mit der zunehmenden Verschiebungen kinderorthopädischer 
Zuständigkeitsbereiche eine Rolle in der Therapie der kongenitalen Tibiaaplasie spielen 
wird ist noch unklar. 
Nicht zuletzt ist für den Erfolg einer Therapie eine Erfahrene orthopädietechnische 
Begleitung notwendig. Weber konnte in Zusammenarbeit mit bestimmten 
Orthopädietechnikern zeigen, dass auch in diesem Gebiet eine Expertise entwickelt werden 
muss. Wichtig ist nicht nur die ständige Anpassung der orthopädietechnischen Hilfsmittel 
an den Wachstumsverlauf der Patienten, sondern insbesondere eine technische Ausrichtung 
dieser hinsichtlich drohender oder neu aufgetretener Fehlstellungen durch erfahrene 
Anwender. 
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Diese Beispiele interdisziplinärer Zusammenarbeit in der Therapie der kongenitalen 
Tibiaaplasie sollen nur Anhaltspunkte für deren grundlegende Wichtigkeit sein. Im 
weiteren Sinne ist natürlich auch eine enge Zusammenarbeit mit weiteren Fachrichtungen 
und Institutionen angezeigt, z.B. je nachdem welche Begleitfehlbildungen ein Patient 
aufweist. 
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8. Schlussfolgerung 
 
Die im Rahmen dieser Dissertation gewonnenen Erkenntnisse sind Grundlage einer 
individuell angepassten Klassifikation der kongenitalen Tibiaaplasie und einer Therapie 
dergleichen mit größtmöglicher Aussicht auf Erfolg hinsichtlich eines Erhalts und der 
Nutzenoptimierung der fehlgebildeten Extremität.  
Die Klassifikation der kongenitalen Tibiaaplasie nach Weber sollte in der internationalen 
Wissenschaft etabliert werden. Wie in dieser Dissertation gezeigt wurde, ist sie im 
höchsten Maße präzise bei gleichzeitig einfacher Handhabbarkeit im klinischen Alltag. 
Während die Klassifikation an 98 Extremitäten getestet wurde, basieren die Ergebnisse der 
analysierten Therapiemethoden jedoch auf  kleinen Fallzahlen. Eine weitere Validation 
und auch die Auswertung von Langzeitergebnissen ist daher in Zukunft erstrebenswert. 
Dennoch stellt die gliedmaßenerhaltende Therapie nach Weber eine konkurrenzfähige 
Therapiemethode dar, die längst Eingang in die internationale Behandlung des 
kongenitalen tibialen Reduktionsdefekts gefunden hat. 
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9. Zusammenfassung 
 
Mit dieser Dissertation soll das bisherige Wissen und Verständnis hinsichtlich Diagnostik, 
Klassifikation und Therapie des kongenitalen tibialen Reduktionsdefekts (kongenitale 
Tibiaaplasie – CAT)  aufgezeigt und ergänzt werden.  
Dazu erfolgte einleitend eine detaillierte Darstellung des derzeitigen Stands der 
Wissenschaft und im Anschluss daran ein Vergleich mit einem eigenen, 66 Patienten 
umfassenden Patientengut. Diese Arbeit enthält einen ausführlichen Literaturüberblick, in 
dem die internationale Literatur der letzten 170 Jahre reflektiert wird. Besonderes 
Augenmerk lag dabei auf Diagnostik, Klassifikation und Therapie der kongenitalen 
Tibiaaplasie. 
 
Im ersten Teil dieser Dissertation konnte aufgezeigt werden, dass eine Klassifikation, 
selbst für komplexe Fehlbildungen wie den tibialen Reduktionsdefekt, sowohl klinisch 
einfach anwendbar als auch prognostisch relevant sein sollten. Ausführlich vorgestellt 
wurde die Klassifikation nach Weber (Prof. Dr. med. Michael Weber). Unter der Prämisse 
der Verwendung moderner bildgebender Verfahren ist mit ihr eine sichere Einteilung der 
kongenitalen Tibiaaplasie gegeben, die alle Fehlbildungsformen einschließt und als erste 
insbesondere auch mögliche knorpelige tibiale Anlagen mit berücksichtigt. Auf diese 
Weise und durch die Koppelung mit einem Score besitzt diese Klassifikation erstmals auch 
eine prognostische Aussagekraft. Um das zu verdeutlichen erfolgte die Anwendung der 
Klassifikation nach Weber und vergleichend der etablierten Klassifikationen nach Jones et 
al. und Kalamchi et Dawe anhand ihrer jeweiligen Kriterien an 66 Patienten (98 
Extremitäten). Es konnte gezeigt werden, dass allein bei Verwendung der Klassifikation 
nach Weber alle Extremitäten eingeteilt werden konnten, dass nur hier eine Fehldiagnose 
durch Nutzung moderner radiologischer Techniken ausgeschlossen ist und das durch ein 
offenes System trotz einfacher Anwendbarkeit variable Ausprägungen von 
Begleitfehlbildungen assoziiert werden können. 
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Im zweiten Abschnitt dieser Arbeit wurde die gliedmaßenerhaltende Therapie der 
kongenitalen Tibiaaplasie nach Weber anhand eines 24 Patienten starken 
Patientenkontingents ausführlich dargestellt. Es erfolgte u.a. eine ausführliche Analyse des 
Therapieablaufes hinsichtlich der Zahl operativer Eingriffe, stationärer Klinikaufenthalte 
und Komplikationen. Besonderes Augenmerk lag dabei auf der Therapie der totalen 
Tibiaaplasie mittels Anwendung der Kniegelenkrekonstruktion nach Weber. Von 14 
Gliedmaßen, die mit einer Kniegelenkrekonstruktion nach Weber behandelt worden waren, 
wurden Bewegungsumfang und Achsenverhältnisse während der Therapie über mehrere 
Jahre beobachtet und evaluiert. Es konnte gezeigt werden, dass die gliedmaßenerhaltende 
Therapie nach Weber zur Therapie selbst schwerer Aplasieformen geeignet ist.  
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11. Anhang 
 
11.1 Bilder und Bildtafeln 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Bild 2:  
Patient 49 
Distale CAT 
Bild 1:  
Patient 51 
Totale CAT 
Bild 3:  
Patient 35 
Proximale CAT 
Bild 4:  
Patient 48 
Biterminale CAT 
Bild 5:  
Patient 36 
Tibiahypoplasie 
Bild 6:  
Patient 56 
Tibio-fibulare Diastase 
Bild 7:  
Patient 57 
Totale CAT mit 
doppelter Fibulaanlage 
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Bild 8 + 9:  
Patient 43 
Klinisches 
Bild bei 
totaler CAT 
bds. 
Bild 10 + 11:  
Patient 63 
Belastung der 
Fußaußenkante 
nach Luxation bei 
tibio-fibularer 
Diastase 
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     Patient 54                                     Patient 60                                    Patient 43                         Patient 59 
 
Tafel 1 
Ausprägungsformen bei totaler Tibiaaplasie  
A) ohne Dislokation oder Kontraktur im Kniegelenk; B) ohne Dislokation mit deutlicher 
Kniegelenkkontraktur; C+D) schwere Formen mit Dislokation im Knie- und Sprunggelenk und 
ausgeprägtem PFFD und osteopenen knöchernen Verhältnissen 
A B C D 
     Patient 52              Patient 49                        Patient 60                                             Patient 63 
 
Tafel 2 
Ausprägungsformen bei distaler Tibiaaplasie  
A) milde Form mit intaktem Knie- und Sprunggelenk (knorpelige distale Anlage vorhanden); B) milde Form 
mit intaktem Kniegelenk mit Dislokation im Sprunggelenk; C) schwere Form mit Dislokation im Knie- und 
Sprunggelenk; D) schwerste Form mit deutlicher Dislokation im Knie- und Sprunggelenk (entspricht 
klinisch totaler CAT) 
A B D C 
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                 Patient 51                                                                      Patient 59 
 
Tafel 3 
Beispiele femoraler Anbauten/Duplikation 
A B 
                        Patient 10                                  Patient 59                        Patient 52                       Patient 7 
 
Tafel 4 
Sekundäre Verformungen der Fibula bei Tibiaaplasie 
 
A B C D 
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A 
B 
F 
C D 
E 
          Patient 48                          Patient 57                                  Patient 59                     Patient 59                   
                   Patient 43                                     Patient 11               
Tafel 5 
Begleitfehlbildungen bei 
Tibiaaplasie: Fußskelett 
 
 
A) akzessorische Großzehe;          
B) Diplopodie; C+D) Aplasie 
des I. bis IV. Strahls; E) Aplasie 
des I.-III. Strahls;                            
F) Polydactylie 
R 
Tafel 6 
Begleitfehlbildungen bei 
Tibiaaplasie: Handskelett 
 
 
A) Radiale Klumphand mit 
Aplasie des I.+II. Strahls;             
B) Spalthand bds.;                         
C+D) Radiologische 
Aufnahmen von B 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
A) Patient 47 
B-D) Patient 59 
A 
B 
C 
D 
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Tafel 7 
Patienten mit kongenitaler Tibiaaplasie nach 
orthetischer Versorgung 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
A) Patient 52 
B) Patient 59 
C) Patient 58 
A B 
C 
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11.2 Tabellen 
 
 
n = 98 
Extremitäten 
beidseits 
betroffen 
einseitig 
betroffen 
nur rechts 
betroffen 
nur links 
betroffen 
weiblich 14 19 11 8 
männlich 18 15 5 10 
total 32 34 16 18 
Tabelle 1a) Verteilung nach Geschlecht, betroffener Seite und                                                                            
ein-/beidseitiger Fehlbildung im gesamten Patientengut                                                                                                    
(66 Patienten / 98 Extremitäten) 
 
 
 
n = 34 
Extremitäten 
beidseits 
betroffen 
einseitig 
betroffen 
nur rechts 
betroffen 
nur links 
betroffen 
weiblich 3 9 5 4 
männlich 7 5 3 2 
total 10 14 8 6 
Tabelle 1b) Verteilung nach Geschlecht, betroffener Seite und                                                                            
ein-/beidseitiger Fehlbildung im Aachener Patientenkontingent                                                                                              
(24 Patienten / 34 Extremitäten) 
 
 
 
Typ             
nach 
JONES 
weiblich männlich Summe Summe Summe Summe 
insges. in 
% re li re li insges: w: m: 
        
Ia 8 6 12 9 35 14 21 35,71 
Ib 6 7 7 4 24 13 11 24,49 
II 5 2 1 7 15 7 8 15,31 
III 1 1 1  3 2 1 3,06 
IV 2 1  2 5 3 2 5,1 
keine 
Überein- 
stimmung 
3 5 2 6 16 8 8 16,33 
Tabelle 2a) Klassifikation nach Jones et al. (1978) - gesamtes Patientengut                                                                                                                  
mit Differenzierung bezüglich Geschlecht und betroffener Körperseite 
 
 
 
Typ                 
nach            
JONES 
weiblich männlich Summe Summe Summe Summe 
insges. In 
% re li re li insges: w: m: 
               
Ia 2 5 6 3 16 7 9 47,06 
Ib 1   3 1 5 1 4 14,71 
II 3    3 6 3 3 17,65 
III          0 0 0 0 
IV 1 1     2 2 0 5,88 
keine       
Überein-
stimmung 
1 1 1 2 5 2 3 14,71 
Tabelle 2b) Klassifikation nach Jones et al. (1978) - Aachener Patientenkontingent                                                                                                 
mit Differenzierung bezüglich Geschlecht und betroffener Körperseite 
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Tabelle  3a) Klassifikation nach Kalamchi et Dawe (1985) - gesamtes Patientengut                                                     
mit Differenzierung bezüglich Geschlecht und betroffener Körperseite 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Tabelle 3b) Klassifikation nach Kalamchi et Dawe (1985)                                                                                               
- Aachener Patientenkontingent                                                                                                                                                                                           
mit Differenzierung bezüglich Geschlecht und betroffener Körperseite 
 
 
 
 
 
 
Typ nach 
WEBER 
weiblich männlich Summe Summe Summe Summe 
insges. in 
% 
re li re li insges: w: m: 
       
I 1 1  4 6 2 4 6,12 
II 2 1  2 5 3 2 5,1 
III a 1 1  1 3 2 1 3,06 
III b 4 1 1 6 12 5 7 12,24 
IV a   1  1 0 1 1,02 
IV b 1 1   2 2 0 2,04 
V a 1 2   3 3 0 3,06 
V b 1 1 1 1 4 2 2 4,08 
VI a  1   1 1 0 1,02 
VI b   1 1 2 0 2 2,04 
VII a 1 1 2 2 6 2 4 6,12 
VII b 13 12 17 11 53 25 28 54,08 
         
Tabelle 4a) Klassifikation nach Weber (2006) - gesamtes Patientengut                                                                                                        
mit Differenzierung bezüglich Geschlecht und betroffener Körperseite 
 
 
 
Typ nach 
KALAMCHI 
et DAWE 
weiblich männlich Summe Summe Summe Summe 
insges. 
in re li re li insges: w: m: 
       % 
I 13 11 15 11 50 24 26 51,02 
II 4 2 1 7 14 6 8 14,29 
III 2 1  2 5 3 2 5,1 
keine 
Überein- 
stimmung 
6 8 7 8 29 14 15 29,59 
Typ nach 
KALAMCHI 
et DAWE 
weiblich männlich Summe Summe Summe Summe 
insges. 
In re li re li insges: w: m: 
       % 
I 2 3 5 2 12 5 7 35,29 
II 2   3 5 2 3 14,71 
III 1 1   2 2 0 5,88 
keine 
Überein-
stimmung 
3 3 5 4 15 6 9 44,12 
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Typ nach 
WEBER 
weiblich männlich Summe Summe Summe Summe 
insges. in 
% 
re li re li insges: w: m: 
       
I     0 0 0 0 
II 1 1   2 2 0 5,88 
III a 1   1 2 1 1 5,88 
III b 2   2 4 2 2 11,76 
IV a     0 0 0 0 
IV b     0 0 0 0 
V a  1   1 1 0 2,94 
V b 1   1 2 1 1 5,88 
VI a     0 0 0 0 
VI b   1 1 2 0 2 5,88 
VII a   1  1 0 1 2,94 
VII b 3 5 8 4 20 8 12 58,82 
         
Tabelle 4b) Klassifikation nach Weber (2006) – Aachener Patientenkontingent                                                        
mit Differenzierung bezüglich Geschlecht und betroffener Körperseite 
 
 
 
 
Resultierende Fehlbildung Anzahl 
Klumpfuß-Deformität einseitig 7 
Klumpfuß-Deformität beidseits 3 
OSG-Luxation einseitig 13 
OSG-Luxation beidseits 11 
Teils fehlende Hüftmuskulatur einseitig 2 
Fehlende Quadricepsmuskulatur einseitig 6 
Fehlende Quadricepsmuskulatur beidseits 3 
Teils fehlende Quadricepsmuskulatur einseitig 8 
Teils Fehlende Quadricepsmuskulatur beidseits 3 
Fehlende Fußmuskulatur einseitig 4 
Fehlende Fußmuskulatur beidseits 1 
Teils fehlende Fußmuskulatur einseitig 10 
Teils fehlende Fußmuskulatur beidseits 7 
    
Total: 78 
Tabelle 5) Begleitfehlbildungen: Tibiaaplasie-resultierende Fehlbildungen                                                                   
– Aachener Patientenkontingent 
 
 
 
Verteilung resultierender Begleitfehlbildungen pro Patient 
             
4 Begleitfehlbildungen:     10   
3 Begleitfehlbildungen:     12   
2 Begleitfehlbildungen:     0   
1 Begleitfehlbildungen:     2   
0 Begleitfehlbildungen:     0   
Durchschnittlich:                        3,25 
Tabelle 6) Verteilung resultierender Begleitfehlbildungen pro Patient                                                                   
– Aachener Patientenkontingent 
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Begleitfehlbildung 
A
nz
ah
l 
  
Begleitfehlbildung 
A
nz
ah
l 
Polydactylie (untere Extremität) eins 5  Akzessorische laterale Femuranlage eins 3 
Polydactylie (untere Extremität) bds 2  Akzessorische mediale Femuranlage eins 1 
Diplopodie bds 1  Femurdysplasie eins 7 
Hypoplasie von Strahlen (untere Extremität) bds 2  Femurdysplasie bds 1 
Aplasie von Strahlen (untere Extremität) eins 6  Femurhypoplasie eins 8 
Aplasie von Strahlen (untere Extremität) bds 6  Femurhypoplasie bds 1 
Syndaktylie (untere Extremität) eins 2  Hypoplasie der Quadrizepsmuskulatur bds 1 
Syndaktylie (untere Extremität) bds 1  Hüftdysplasie eins 3 
Dysplastische Großzehe eins 1  Hüftdysplasie bds 6 
Dysplastische Großzehe bds 1  Kongenitale Hüftluxation eins 2 
Talusluxation eins 3  Kongenitale Hüftluxation bds 2 
Talushypoplasie bds 1  Kongenitale Skoliose 2 
Talusdysplasie eins 1  Wirbelkörperfehlbildungen (BWS) 2 
Doppelte Fibula bds 1  Rippenhypoplasie 1 
Fibulahypoplasie eins 9  Aplasie von Strahlen (obere Extremität) eins 1 
Fibulahypoplasie bds 3  Aplasie von Strahlen (obere Extremität) bds 3 
Fibuladysplasie eins 3  Radiale Klumphand eins 2 
Patelladysplasie eins 4  Radiale Klumphand bds 1 
Patelladysplasie bds 1  Daumenhypoplasie eins 1 
Patellahypoplasie eins 6  Daumenaplasie eins 2 
Patellaaplasie eins 9  Daumenaplasie bds 1 
Patellaaplasie bds 3  Spalthand bds 2 
Flexionskontraktur im KG eins 9  Springender Daumen eins 1 
Flexionskontraktur im KG bds 4  
Total:                                                                138       
Tabelle 7) Verteilung assoziierter Begleitfehlbildungen – Aachener Patientenkontingent: 
skelettale- & muskuläre Fehlbildungen 
 
 
 
 
Begleitfehlbildung 
A
nz
ah
l 
Mikrocephalie 1 
Submucöse Gaumenspalte 1 
Lidspalten-Fehlstellung eins 1 
Lidspalten-Fehlstellung bds 1 
Stabismus 1 
Innenohr-Schwerhörigkeit 1 
Kein Erwerb expressiver Sprachfähigkeit 2 
Allg. Entwicklungsverzögerung 3 
Total:                                                                             11 
Tabelle 8) Verteilung assoziierter Begleitfehlbildungen                                                                                                                  
– Aachener Patientenkontingent: 
Fehlbildungen von Kopf & ZNS 
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Begleitfehlbildung 
A
nz
ah
l 
Atriumseptumdefekt Typ II mit hämodynamischer Wirksamkeit 4 
Cor triatriatum 1 
Ventrikelseptumdefekt 3 
Fallot-Tetralogie 1 
Dextrokardie 1 
Persistenz linke Vena cava superior 1 
Persistierendes Foramen ovale 1 
Persistenz des Ductus arteriosus botalli 1 
Tracheal rechtsseitig abgehender atypischer Bronchus 1 
Total:                                                                                                14 
Tabelle 9 Verteilung assoziierter Begleitfehlbildungen                                                                             
– Aachener Patientenkontingent:                                                                                                
Fehlbildungen an Herz und Respirationstrakt 
 
 
 
Begleitfehlbildung 
A
nz
ah
l 
Nierenhypoplasie/-agenesie eins 3 
Nierendystrophie 2 
Präscrotale Lage eines Hodens 1 
Total:                                                                   6 
Tabelle 10)Verteilung assoziierter Begleitfehlbildungen                                                                                                       
– Aachener Patientenkontingent:                                                                                                
Fehlbildungen des Urogenitalsystems 
 
 
 
Begleiterkrankung 
A
nz
ah
l 
Kongenitale Hypothyreose 1 
Androgenitales Syndrom 1 
Total:                                                                   2 
Tabelle 11) Verteilung assoziierter Begleiterkrankungen                                                                                                       
– Aachener Patientenkontingent: Stoffwechselstörungen 
 
 
Begleiterkrankung 
A
nz
ah
l 
Aktive Hepatitis B 1 
Total:                                                                   1 
Tabelle 12) Verteilung assoziierter Begleiterkrankungen                                                                                  
– Aachener Patientenkontingent: Infektionen 
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Verteilung assoziierter Begleitfehlbildungen pro Patient  
           
19 Begleitfehlbildungen:     1  
15 Begleitfehlbildungen:     1  
12 Begleitfehlbildungen:     2  
11 Begleitfehlbildungen:     2  
9 Begleitfehlbildungen:     2  
8 Begleitfehlbildungen:     1  
7 Begleitfehlbildungen:     1  
6 Begleitfehlbildungen:     4  
5 Begleitfehlbildungen:     3  
4 Begleitfehlbildungen:     2  
3 Begleitfehlbildungen:     2  
2 Begleitfehlbildungen:     3  
1 Begleitfehlbildungen:     0  
0 Begleitfehlbildungen:     0  
Durchschnittlich:               7,167 
Tabelle 13) Verteilung assoziierter Begleitfehlbildungen pro Patient                                                                                        
– Aachener Patientenkontingent 
 
 
 
 
 
 
 
 
Patienten-
kontingent 
Aachen 
(n=20)  
TOTAL: 
Durch-
schnitt: 
Patienten 
im präop. 
Intervall 
(n=5)  
TOTAL: 
Durch-
schnitt: 
Patienten 
nach 
operativer 
Therapie 
(n=3)  
TOTAL: 
Durch-
schnitt: 
Patienten 
unter 
laufender 
Therapie 
(n=12)  
TOTAL: 
Durch-
schnitt: 
Behandlungstage 
Insgesamt 
2954 147,7 34 6,8 542 180,7 2378 198,2 
Stationäre 
Krankenhaustage total 
2572 128,6 20 4 498 166 2054 171,2 
Anzahl stationärer 
Aufenthalte 
225 11,25 4 0,8 32 10,67 189 15,75 
Anzahl stationärer 
Aufenthalte durch 
Komplikationen 
56 2,8 0 0 10 3,3 46 3,83 
Anzahl ambulanter 
Vorstellungen 
382 19,1 14 2,2 44 14,67 324 27 
OP-Tage 183 9,15 1 0,2 22 7,3 160 13,3 
OP-Zahl pro Extremität 231 8,25 1 0,04 22 5,5 208 10,95 
OP-Zahl pro Patient 231 11,5 1 0,2 22 7,3 208 17,3 
Zahl einzelner Teil-
Eingriffe pro 
Extremität 
542 19,36 1 0,2 55 13,75 486 25,57 
Zahl einzelner Teil-
Eingriffe pro Patient 
542 27,1 1 0,2 55 18,3 486 40,5 
Zahl zusätzlicher OPs 
durch Komplikationen 
pro Patient 
47 2,35 0 0 9 3 38 3,167 
Komplikationen 208 10,4 0 0 18 6 190 15,83 
                  
Tabelle 14) Therapieübersicht – Aachener Patientenkontingent 
 
 
 
 
11. Anhang 
 115
 
  
Patienten mit Typ 
VIIb nach Weber 
(n=10)                 
TOTAL: 
Durch-
schnitt: 
Behandlungstage 
Insgesamt 
1953 19,53 
Stationäre 
Krankenhaustage total 
1504 15,07 
Anzahl stationärer 
Aufenthalte 
147 14,7 
Anzahl stationärer 
Aufenthalte durch 
Komplikationen 
40 4 
Anzahl ambulanter 
Vorstellungen 
227 22,7 
OP-Tage 129 12,9 
OP-Zahl pro Extremität 171 12,21 
OP-Zahl pro Patient 171 17,1 
Zahl einzelner Teil-
Eingriffe pro Extremität 
401 28,64 
Zahl einzelner Teil-
Eingriffe pro Patient 
401 40,1 
Zahl zusätzlicher OPs 
durch Komplikationen 
pro Patient 
35 1,8 
Komplikationen 66 6,6 
      
Tabelle 15) Therapie der Patienten mit Typ VIIb nach Weber                                                                        
– Aachener Patientenkontingent 
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Tabelle 16) Liste aufgetretener Komplikationen im Behandlungsverlauf                                                                                                             
– Aachener Patientenkontingent 
 
 
 
 
 
 
 
Tabelle 17a-d) Liste operativer Eingriffe unter 
gliedmaßenerhaltender Therapie nach Weber                                                                
bei kongenitaler Tibiaaplasie  - Aachener 
Patientenkontingent 
Komplikation: Anzahl: 
Zusätzliche Klinikaufenthalte durch Komplikation 56 
Zusätzliche OP durch Komplikation 39 
OP-Absagen durch Kompl. 6 
Kniegelenkluxation 7 
Kniegelenksubluxation 1 
Sprunggelenkluxation 7 
Patellaluxation 2 
Femurfraktur 5 
Fibulafraktur 3 
Calcaneusfraktur 1 
Pseudarthrose im US re 1 
Beugekontraktur im Kniegelenk 14 
Streckkontraktur im Kniegelenk 3 
Bewegungseinschränkung nach Sturz im Kniegelenk 1 
Achsenfehlstellung 13 
Translationsfehler der Tibia nach lateral 1 
Supinationsfehlstellung im Sprunggelenk 1 
Varusfehlstellung des Sprunggelenkes 1 
Spitzfuß-Fehlstellung 6 
Klumpfuß-Rezidiv 4 
Varusfehlstellung im Vorfuß 1 
OSG-Einsteifung 7 
Pininfekt 13 
Weichteilentzündung 2 
Hautirritation 1 
Akute Schmerzen 1 
Keloid-Bildung  2 
Osteolyse / Osteopenie 1 
Akuter grippaler Infekt / Pneumonie 7 
Meningokokkensepsis (Waterhouse-Friedrichsen-Syndrom) 1 
  
Total: 208 
Operative Eingriffe III: Femur Anzahl 
DVO und Salter-Osteotomie 2 
ME nach DVO und Salter-Osteotomie 1 
Verödung distale Femurepiphysenfuge 1 
Femurosteosynthese 7 
ME Osteosyntheseplatte Femur 1 
Resektion deiner doppelten Femuranlage 2 
Geschlossene Reposition einer Femurfraktur 
mit Gipsanlage 
1 
Total: 15 
Operative Eingriffe I: Fixateure externe Anzahl 
Fixateur-Anlagen 41 
ME Fixateur 41 
Fixateurumbau 128 
Total: 210 
Operative Eingriffe II: Kniegelenk Anzahl 
Kniearthroplastik nach Weber (mit Patella) 6 
Kniearthroplastik nach Weber (ohne Patella) 9 
VKB-Plastik 12 
HKB-Plastik 3 
Seitenbandplastik am Kniegelenk 7 
Kniegelenk-Kapselplastik 3 
Ali-Krogius-OP 2 
Total: 41 
Operative Eingriffe IV: Tibia / Fibula Anzahl 
Fibula-pro-Tibia-OP nach Weber re  2 
Tibio-fibulare Fusion 2 
Fibulaosteotomie mit Spongiosaplastik 1 
Fibulateilresektion 1 
Fibulaosteosynthese nach Fraktur 3 
intramedulläre Stabilisation der Fibula 3 
intramedulläre Osteosynthese der Fibula 2 
Total: 14 
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Operative Eingriffe V: Sprunggelenk Anzahl 
Reposition der Tibia bei Diastase 2 
Syndesmosenplastik nach Weber 2 
Fußunterstellung 21 
SG-Arthroplastik nach Weber 4 
Rekonstruktion des OSG-Bandapparates 4 
OSG-Arthrodese 2 
Steindler-OP 1 
Total: 36 
Tabelle 17e) Liste operativer Eingriffe unter gliedmaßenerhaltender Therapie                                                               
nach Weber bei kongenitaler Tibiaaplasie  - Aachener Patientenkontingent 
 
 
 
 
Tabelle 18a-e) Liste operativer Eingriffe                                                                                  
unter gliedmaßenerhaltender Therapie nach Weber                                                                
bei kongenitaler Tibiaaplasie                                                         
- Aachener Patientenkontingent 
 
 
 
 
 
 
 
Zusätzliche Eingriffe nach Komplikation Anzahl 
Geschlossene Reposition einer Femurfraktur mit Gipsanlage 1 
Femurosteosynthese nach Fraktur 2 
Realignment der Patella nach KG-Rekonstruktion bei Z.n. traumatischer KG-Luxation 1 
Reposition der VKB-Plastik nach KG-Rekonstruktion bei Z.n. traumatischer KG-Luxation 1 
Resektion einer US-Pseudarthrose und Einpfalzen eines Beckenkammspans 1 
Geschlossene Reposition mit anschließender Osteosynthese des Calcaneus 1 
Wundrevision bei Pin-Infekt 6 
Resektion von Narbensträngen nach Hautreaktion 2 
Total: 15 
Tabelle 19) Liste operativer Eingriffe unter gliedmaßenerhaltender Therapie nach Weber                                                                
bei kongenitaler Tibiaaplasie  - Aachener Patientenkontingent 
Adjuvante Eingriffe I: Fuß Anzahl 
Peritalares Release 4 
dorsales Release des Fußes 3 
Mediales Release DI bei Hallux varus re 1 
Korrektur einer Adduktionsstellung im 
Vorfuß 
5 
Korrektur eines Klumpfuß-Rezidives  2 
Amputation einer zusätzlichen Zehe re 2 
Amputation zweier zusätzlicher Strahlen 1 
Talusresektion 1 
Total: 19 
Adjuvante Eingriffe II: Muskeln & 
Bänder 
Anzahl 
Quadricepssehnenverlängerung 4 
Quadricepssehnenplastik 1 
Vicryl-Netzplastik der Oberschenkel-
Strecker 
1 
Bicepssehnenverlängerung 3 
Achillessehnenverlängerung 19 
Achillotomie 3 
Achillessehnenresektion  1 
Total: 32 
Adjuvante Eingriffe IV: Mobilisation Anzahl 
Kapso-/Arthrolyse - Kniegelenk 8 
Kapso-/Arthrolyse - Sprunggelenk 10 
Narkosemobilisation Hüftgelenk  12 
Narkosemobilisation Kniegelenk  52 
Narkosemobilisation Sprunggelenk 15 
Narkosemobilisation Fuß 2 
Total: 99 
Adjuvante Eingriffe III: 
Achsenkorrektur 
Anzahl 
Akutreposition / -achsenkorrektur 30 
Femurosteotomie 3 
Tibiaosteotomie 3 
Fibulaosteotomie 8 
Osteotomie des Calcaneus 1 
Osteotomie der Metatarsalia 1 
Total: 46 
Adjuvante Eingriffe V: Diagnostik Anzahl 
Arthroskopie KG 3 
Arthrographie KG 9 
Arthrographie SG 3 
Total: 15 
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Stationäre Aufnahmen (nicht-operativ) Anzahl 
Stationäre Aufnahme und Antibiotikatherapie bei Pin-Infekt 13 
Stationäre Aufnahme und Antibiotikatherapie bei unklarem Infekt 2 
Stationäre Aufnahme zur Pro- / Orthesenanpassung 37 
Stationäre Aufnahme zur Schmerztherapie 1 
Stationäre Aufnahme zur intensiven Physiotherapie 6 
Total: 59 
Tabelle 20) Liste stationärer Aufnahmen (nicht-operativ)                                                                                                          
- Aachener Patientenkontingent 
 
 
 
Pat. 
Nr. 
Klassifikation 
nach Weber 
(2006) 
Patella 
Kniegelenk-
rekonstruktion nach 
Weber mit Patella 
Kniegelenk-
rekonstruktion nach 
Weber ohne Patella 
VKB-Plastik HKB-Plastik 
Typ 
rechts 
Typ 
links 
rechts links rechts links rechts links rechts links rechts links 
43 VIIb VIIb paII paIII X     X X X     
44 VIIb   paIII       X   X   X   
52 VIIb IIIa paII   X               
53 VIIb   paII   X               
54 VIIb   paII   X       X   X   
56 II  VIIb   paIII       X   X     
58 VIIb VIIb paIII paIII     X X X X     
59 VIIb VIIb paIII paIII     X X X X     
64   VIIb   paII   X             
65 VIIb VIIb paII paIII X     X X X     
                          
     Total:               6 Total:               8 Total:     11   Total:       2 
Tabelle 26) Übersicht operativer Maßnahmen zur Kniegelenkrekonstruktion                                                                            
- Gliedmaßen mit totaler Tibiaaplasie (Typ VIIb nach Weber)                                                                                                                                                         
– Aachener Patientenkontingent 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Tabelle 27) Übersicht von Bewegungsumfang und Funktionalität zu Studienabschluss                                                                            
- Gliedmaßen mit totaler Tibiaaplasie (Typ VIIb nach Weber)                                                                                                                                                         
– Aachener Patientenkontingent 
(↑: verbessert; →: gleich; ↓: verschlechtert) 
 
 
 
 
 
 
 
 
Option: Patient: Total: 
ROM → / Funktionalität → 43li, 52re, 59re u. 64li 4 
ROM ↑ / Funktionalität ↑ 53re, 54re, 56li u. 65li 4 
ROM ↓ / Funktionalität ↓ 0 0 
ROM ↓ / Funktionalität ↑ 58re + li u. 65re 3 
ROM ↑ / Funktionalität ↓ 0 0 
Funktionalität → / ROM ↓ 43re, 44re 2 
Funktionalität → / ROM ↑ 0 0 
ROM → / Funktionalität ↓ 59li 1 
ROM → / Funktionalität ↑ 0 0 
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11.3 Diagramme 
 
 
Diagramm 1)                                           
Auftreten kongenitaler Tibiaaplasie                        
- gesamtes Patientengut:                             
Verteilung nach Geschlecht 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
50%50%
weiblich
männlich
♀♂
 
49%51%
rechts
links
53%
47%
rechts
links
Diagramm 2b) Auftreten kongenitaler Tibiaaplasie                 
- Aachener Patientenkontingent:                        
Verteilung hinsichtlich betroffener Körperseite 
 
52%48%
einseitig
beidseits
Diagramm 3a) Auftreten kongenitaler Tibiaaplasie                                  
- gesamtes Patientengut:                                                                                                                            
Verteilung ein-, bzw. beidseitiger Fehlbildung 
 
58%
42%
einseitig
beidseits
Diagramm 3b) Auftreten kongenitaler Tibiaaplasie                                               
- Aachener Patientenkontingent:             
Verteilung ein-, bzw. beidseitiger Fehlbildung 
 
Diagramm 2a) Auftreten kongenitaler Tibiaaplasie                       
- gesamtes Patientengut:                                                                                              
Verteilung hinsichtlich betroffener Körperseite 
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Diagramm 4a) 
Klassifikation 
nach JONES et 
al. (1978) - 
gesamtes 
Patientengut 
 
Diagramm 4b) 
Klassifikation 
nach JONES et 
al. (1978) - 
Aachener 
Patienten-
kontingent 
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Diagramm 5a) Klassifikation nach JONES 
et al. (1978) 
- gesamtes Patientengut: prozentuale 
Verteilung 
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Ia
Ib
II
IV Diagramm 5b) Klassifikation nach JONES 
et al. (1978)                                                                                              
- Aachener Patientenkontingent: 
prozentuale Verteilung 
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43%
38%
19%
Biterminale CAT
Tibiahypoplasie 
Totale CAT mit
doppelter Fibula
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Diagramm 7a) Klassifikation nach KALAMCHI et DAWE (1985) 
- gesamtes Patientengut 
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Diagramm 7b) Klassifikation nach KALAMCHI et DAWE (1985) 
- Aachener Patientenkontingent 
 
 
 
Diagramm 6)         
Klassifikation nach JONES et al. 
(1978) 
- gesamtes Patientengut: 
Gründe für mangelnde Zuordnung 
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I
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II
III
Diagramm 8a)                                                           
Klassifikation nach KALAMCHI et DAWE (1985)                                                                                  
- gesamtes Patientengut: prozentuale Verteilung 
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III
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Diagramm 8b)                                                                
Klassifikation nach KALAMCHI et DAWE (1985) 
- Aachener Patientenkontingent: prozentuale Verteilung 
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3%
25%
10%
10%
24%
21%
7%
Kontrakturgrad Kontrakturgrad + Muskelfunktion
Biterminale CAT Proximale CAT
Totale CAT mit doppelter Fibula Muskulatur
Tibiahypoplasie
 
Diagramm 9) Klassifikation nach KALAMCHI et DAWE (1985)                                                                                              
- gesamtes Patientengut: 
Gründe für mangelnde Zuordnung 
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Diagramm 10a) Klassifikation nach WEBER (2006) - gesamtes Patientengut 
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Diagramm 10b) Klassifikation nach WEBER (2006) – Aachener Patientenkontingent 
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Diagramm 11a) 
Klassifikation nach 
WEBER (2006)                                               
- gesamtes Patientengut:                                                                  
prozentuale Verteilung 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Diagramm 11b) 
Klassifikation nach 
WEBER (2006)                                                   
– Aachener 
Patientenkontingent:                                                         
prozentuale 
Verteilung 
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